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 O Relatório de Atividade Profissional que aqui apresentamos, decorre da 
experiência docente de inclusão de um adolescente portador de uma patologia 
considerada Doença Rara (a Síndrome de Pfeiffer de tipo 1), por ocorrer numa pequena 
e rara minoria de nascimentos numa população, além deste ainda ter aprendido a 
(con)viver com a Diabetes Mellitus de tipo 1, no seu quotidiano e desde a primeira 
infância. 
Abordaremos o meio social e escolar, a que se seguirá uma revisão da literatura 
sobre estas duas patologias que pautaram a inscrição do aluno nos serviços da Educação 
Especial e refletiremos sobre o diagnóstico com que foi inscrito e para as quais foram 
implementadas medidas educativas previstas na lei.  
O caso reflete a patologia do aluno (FA) que frequentava o nono ano de escolaridade 
do terceiro ciclo do ensino básico, numa escola pública da Região Autónoma da Madeira. 
A apresentação do caso contará, ainda, com anexos em que se transcreverão as 
entrevistas escritas realizadas com uma geneticista, no que diz respeito à patologia de 
ordem genética da Síndrome de Pfeiffer, bem como de uma entrevista à educadora de 
infância especializada do FA, responsável pela Orientação Domiciliária, na época em que 
se iniciou a intervenção no âmbito da Intervenção Precoce e que poderá elucidar sobre as 
dificuldades evidenciadas pelo aluno na época. O presente trabalho centra-se na 
apresentação de uma necessidade educativa especial, no ensino regular, indicando-se as 
medidas educativas necessárias, bem como os acompanhamentos clínicos e/ou 
terapêuticos que o jovem teve para (con)viver com a(s) sua(s) patologia(s). 
Far-se-á uma revisão de literatura sobre a Síndrome de Pfeiffer de tipo 1, sobre a 
Diabetes Mellitus de tipo I e tentaremos esclarecer porque foi o aluno elegível para os 
serviços da educação especial, beneficiando das medidas educativas que permitiriam 
aceder e/ou facilitar as suas aprendizagens, junto dos seus pares. Perceber-se-á como e 
porque foi inscrito com Perturbação da Coordenação Motora e o que é esta perturbação, 
por forma a percebermos, como se insere este diagnóstico na apresentação de um 
adolescente com Síndrome de Pfeiffer de tipo 1.  
Observaremos de que modo foi efetuado o acompanhamento na Intervenção 
Precoce, durante a primeira infância, com a Orientação Domiciliária desta criança e as 





orientar o nosso trabalho, intitulámo-lo: “A SÍNDROME DE PFEIFFER DE TIPO 1 E A 
DIABETES MELLITUS tipo I…”, sabendo-se, à priori, que um aluno com estas 
características é monitorizado, desde tenra idade, pelos serviços de saúde, e encaminhado 
para a frequência da escola, pois esta apresenta-se como um dos melhores contextos de 
socialização e desenvolvimento de competências. 
Esperamos que, ao longo do trabalho, se espelhem as medidas educativas 
implementadas e a sua adequada importância para a aquisição das diferentes 
competências do aluno; se possa contribuir para um maior conhecimento e características 
da Síndrome de Pfeiffer e como poderá e deverá um adolescente fazer frente a uma 
patologia crónica-como a Diabetes- no seu quotidiano, sabendo-se que, em alguns dias, 
torna-se impeditivo frequentar o espaço escolar.  
Não deixaremos esquecido a terapêutica da aplicação da Insulina e explicaremos 
quando teve de ser administrada e como ocorre a sua administração em contexto escolar 
e/ou domiciliário. 
Por último, tentaremos elaborar uma pequena grelha de intervenção em contexto 
educativo em que intervêm algumas áreas, por forma a promover, na criança ou jovem, a 
oportunidade de exercitar várias competências a adquirir.  
 








This Professional Activity Report originates from the inclusive teaching experience 
of an adolescent with a pathology considered to be a rare disease (Pfeiffer's syndrome) in 
his daily life from early childhood. In addition, the teenager had to learn to live with Type 
1 Diabetes Mellitus. This syndrome is considered a rare disease because it occurs in a 
small and infrequent minority of births in a population. 
The social and school environment will be considered. It will also be followed by a 
review of the bibliography on these two pathologies, which led to the enrolment of the 
student in the educational special needs services. It will also reflect on the diagnosis with 
which the student in question was enrolled in and which educational measures were 
provided by law. 
The case reflects the pathology of the student (FA) who attended the ninth year of 
the third cycle of middle school, in a public school in the Autonomous Region of Madeira. 
The presentation of the case will have annexes regarding the transcribed interviews 
of the genetic pathologist of Pfeiffer's Syndrome, as well as FA’s specialized kindergarten 
teacher, who was responsible for the domiciliary orientation and could elucidate on the 
difficulties demonstrated by the student at the time. The intervention was started as part 
of the Early Intervention program. 
The present dissertation focuses on a special needs case in regular education, 
demonstrating the necessary educational measures, as well as the supplement clinical and 
/ or therapeutic procedures that the young student had to live with bearing his pathologies 
in mind. 
A review of the bibliography on Type 1 Pfeiffer's Syndrome and on Type I Diabetes 
Mellitus will be done and the reasons why the student was eligible for special needs’ 
services will be clarified. These led to special educational measures that would allow 
access and / or facilitate his learning among his equals. We will understand how and why 
he was registered with Motor Coaching Disorder and what this disorder is, to understand 
how this diagnosis is inserted in the performance of a teenager with Pfeiffer Syndrome 
type 1.  
Early intervention throughout his childhood by child's home guidance and the 
reasons that lead to its referral by the regional health services will be analysed and 





Diabetes Mellitus type I", knowing, a priori, that a student with these characteristics is 
monitored, from an early age, by the health services, and forwarded to attend school, as 
this is one of the best socialization and skills’ development contexts. 
We hope that, throughout the dissertation, the implemented educational measures 
and their adequate importance in the acquisition of the different skills by the student will 
be mirrored; contributing to a wider knowledge and characteristics of Pfeiffer Syndrome 
and how an adolescent can and should cope with a chronic pathology-like Diabetes-in his 
everyday life knowing that, on some days, it becomes difficult to attend school. 
The therapeutics of the Insulin application may not be forgotten and its 
administration, either in school or at home, will be explained. 
Finally, a small grid obtained from the interviews will be presented. It demonstrates 
how the families of a holder of Pfeiffer Syndrome and / or Diabetes Mellitus’ life suffers 
and how they can intervene, in the context of health and education. 
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“O silêncio só raramente é vazio 
diz alguma coisa 
diz o que não é” - 
-José Tolentino Mendonça 










O silêncio é, muitas vezes, a voz inaudível daqueles que padecem de uma doença 
rara e/ou crónica. O nosso relatório irá abordar a (con)vivência com duas doenças em 
contexto escolar: uma doença rara (a Síndrome de Pfeiffer de tipo 1) e uma doença crónica 
(a Diabetes Mellitus de tipo 1).  
A Síndrome de Pfeiffer de tipo 1 é uma situação rara que pertence a um grupo de 
doenças designadas como “craniossinostoses”, ou seja, em que surge o encerramento 
prematuro de algumas suturas cranianas, isto é, os espaços entre os ossos por onde o 
crânio cresce fecham-se antes do tempo, condicionando o crescimento craniano e 
eventualmente o desenvolvimento neurológico e/ou cognitivo. Por este facto, o crânio 
cresce de forma desarmoniosa, adquirindo um aspeto particular bem como a apresentação 
facial, necessitando muitas vezes de correção cirúrgica -para que o cérebro possa crescer 
normalmente sem ser comprimido. 
A esta patologia é comum existirem dedos mais curtos (braquidactilia) e o polegar 
do dedo grande do pé costuma ser grande e com desvio. Estes são os dados a observar na 
consulta pediátrica ou, ainda, no decorrer do desenvolvimento gestacional. No 
aconselhamento genético e na consulta de genética, estes acompanhamentos são 
complementares e sucedem-se, uma vez que numa primeira abordagem tratar-se-á de 
proceder a um diagnóstico, seguindo-se um aconselhamento genético.  
A primeira abordagem, consiste numa explicação aos pais sobre o que é esta 
síndrome genética; incluindo a sua causa: mutações no gene FGFR2 (95% dos casos) ou 
FGFR1 (5% dos casos), procedendo-se, ainda, à explicação dos riscos de recorrência para 
outros filhos deste casal. 
Com a aproximação da idade adulta, há que proceder à explicação ao próprio 
portador da Síndrome de Pfeiffer e explicar-lhe que terá uma probabilidade de 50% de 
vir a ter filhos com a mesma situação. Este aconselhamento também é uma das funções 
do geneticista. 
Mas, no contexto escolar, o importante é estar atento pois irão surgir propostas de 
atividades em que um aluno com estas patologias poderá evidenciar algumas dificuldades 
pois as características da síndrome fazem com que possa ter limitações em algumas áreas 





de estratégias e/ou adequações a implementar às aprendizagens de um aluno com estas 
especificidades.  
Relativamente à Diabetes, esta tem de estar controlada para que existam condições 
de aprendizagem e disponibilidade do discente. Na atualidade, a Diabetes está cada vez 
mais presente no contexto educativo, mas com a terapêutica e a adoção de novos hábitos 


































Relativamente à nossa prática educativa, esta iniciou-se no ano letivo 1995/1996 e 
mantém-se até aos dias atuais, conforme podemos verificar através do quadro que se 
segue: 
 
 Estabelecimento de ensino Níveis e/ou disciplinas 
lecionadas 
Alunos com NEE 




1997/1998 EB 2/3 “Tristão Vaz Teixeira” Português 
Apoios educativos 
sim 
1998/1999 Escola Secundária Jaime Moniz Português-Ensino Secundário 
Francês – 9º ano 
Não 
1999-2001 EB 1ºc c/ PE de Água de Pena Apoio educativo – 1º ciclo sim 
2001/2002 Escola Básica e Secundária de Machico Apoio educativo sim 





Gabinete de Desenvolvimento 
de Competências Pessoais e 
Sociais 
sim 
2013/2014 EBSM Educação especial 
 
sim 
2014/2015 EBSM Francês (observação de aulas) 
Educação Especial 
Sim 
2015/2016 EBSM Educação 
Especial 
Sim 
2016/2017 EBSM Educação especial Sim 
 
Quadro 1 - Prática Educativa  
Fonte: ficha biográfica da docente 
 
 
Todos estes desempenhos de funções têm tido a inclusão de alunos com 
Necessidades Educativas Especiais e a implementação e/ou coordenação das medidas 
educativas implementadas pelos Conselhos de Turma e previstas no Decreto Legislativo 





3/2008 de 7 de Janeiro, que prevê e explicita as necessidades educativas especiais e as 
medidas educativas que poderão ser implementadas. 
Tivemos a nosso cargo, ao longo deste percurso, a lecionação das disciplinas de 
Português e Francês aos vários níveis de ensino: segundo e terceiros ciclos do ensino 
básico; ensino secundário, ensino secundário por módulos capitalizáveis e a dinamização 
de projectos de índole preventiva Projeto Atlante- um projeto de prevenção de 
comportamentos aditivos),do âmbito do desenvolvimento das competências pessoais e 
sociais (Gabinete de desenvolvimento de competências pessoais e sociais) e o apoio no 
âmbito das necessidades educativas especiais.  
Neste percurso houve o apoio a alunos com as mais variadas problemáticas e 
necessidades educativas especiais, com problemáticas diversificadas como: mutismo 
seletivo, dificuldades de aprendizagem específica, displasia óssea, dificuldades no 
funcionamento Intelectual e incapacidade intelectual (como a trissomia 21,a perturbação 
do desenvolvimento intelectual, propriamente dita) por desenvolvimento cognitivo 
abaixo do esperado para a faixa etária e com comprometimentos de algumas das funções 
adaptativas), doenças raras (como a SP, a síndrome de Duplicação MECP2- de que uma 
aluna é portadora), passando pelas perturbações do espectro do autismo, pela perturbação 
neuromotora causada por um traumatismo craniano, entre outras problemáticas existentes 
no contexto em que temos vindo a desempenhar a nossa função docente. 
A par com a atividade docente, temos frequentado algumas formações que visam 
alargar o âmbito do conhecimento de algumas problemáticas e acrescentar alguns 
conhecimentos e estratégias de atuação à nossa prática letiva.  
Enumeramos algumas que considerámos mais pertinentes na prática e no contacto 
do quotidiano com as Necessidades Educativas Especiais: 
 Oficina de formação “Disortografia/Dislexia/Disgrafia (alunos com 
necessidades educativas especiais, ministrado pelo Dr. Jorge Joaquim Vaz 
de 26 a 28 fevereiro e 23 e 24 de abril de 2004: 
 Curso de formação “Dificuldades Específicas de Aprendizagem” , 
ministrado pela Dr.ª Dulcineia Pires, entre os dias 2 e 28 de outubro de 2006; 
  II Jornadas de Neurodesenvolvimento do Serviço de Pediatria do Hospital 
Central do Funchal, num total de 15h de formação, que decorreram no 





 “Programa de Desenvolvimento de Competências para a Optimização do 
desempenho Docente”, ministrada pelo Professor Dr. Jacinto Jardim, entre 
22 e 25 de julho de 2008; 
   IV Colóquio da APELO de Coimbra- “No jardim do Rei não há lugar para 
porquês”, que decorreu nos dias 30 e 31 de outubro de 2009, em Coimbra; 
 “Programa de Autoaperfeiçoamento para a Ativação de Mudanças 
Positivas””, ministrada pelo Professor Dr. Jacinto Jardim, entre 9 e 14 de 
setembro de 2010; 
 Congresso "CADIN vem à Madeira-pessoa, família e escola: intervenção no 
desenvolvimento atípico”, no Centro de Congressos da Madeira; nos dias 5 
e 6 novembro de 2010 
 Oficina Dislexia/disortografia: da identificação à intervenção em contexto 
escolar, no dia 14 de fevereiro de 2014 
  I Congresso do Autismo “O mundo do espectro do autismo”, nos dias 4 e 
5 de abril de 2014,  
 II Congresso Nacional da Associação Portuguesa de Pessoas com 
Dificuldades de Aprendizagem Específicas intitulado "Dificuldades da 
aprendizagem específicas: a diferença na escola, na família e na saúde", que 
teve lugar na Universidade do Minho; nos dias 14 e 15 de março de 2014 
  Seminário “Tecnologias e Necessidades Especiais”, realizado na 
Universidade da Madeira; 15 de fevereiro de 2014; 
 Curso online “Inclusão e Acesso às Tecnologias”, promovido no sistema 
MOOC, num total de 114h; 
  Sensibilização “A importância do sono na criança e no adulto”, proferido 
pela Drª Ana Oliveira e Drª Teresa Rebelo Pinto, no Funchal; no dia 3 de 
abril de 2014; 
 Formação “Dislexia: Teoria, diagnóstico e Intervenção-Método 
Fonomímico Paula Teles®”, proferido pela Drª Paula Teles, nos dias 30 e 
31 de maio de 2014; 
 Sensibilização à problemática da surdez, na formação “Intervenção técnico- 
pedagógica para o ensino diferenciado” que decorreu na EREBAS 





 Formação “Estratégias de recuperação para Alunos com Dificuldades na 
escola: dificuldades emocionais, comportamentais e de aprendizagem”, 
entre 4 e 25 de outubro de 2014, ministrada pelo Dr. Filipe Queirós; 
   VII Fórum para Pais /Educadores – Pediatria, que decorreu no dia 22 de 
novembro, no Funchal; 
  Seminário “Tornemos o desafio Real”, decorrido a 9 de dezembro de 2014, 
entre as 9h e as 18h; 
 Curso online até dezembro de 2014, a sensibilização “Dislexia: formas de 
despiste e intervenção”, da responsabilidade dos Serviços de Educação e 
Reabilitação Educação e Saúde Mental; 
  Curso “Neuroaprendizagem: leitura, escrita e matemática”, ministrada pelo 
Professor Dr. Rafael da Silva Pereira, no dia 21 de fevereiro de 2015, entre 
as 9h30 e as 12h30; no Centro Cívico do Caniçal; 
 Formação “Perturbações do Neurodesenvolvimento e do Comportamento 
em Idades Pediátricas” , com a duração de 9h, nos dias 22 e 23 de maio de 
2015; 
 Ação ”Projetos de ensino e de aprendizagem em Línguas: diferentes 
Olhares”, com a duração de 15h,nos dias 12 e 13 de junho, no Funchal, 
ministrado através da Casa do Professor; 
 II seminário de Educação de Câmara de Lobos, nos dias 8 e 9 de maio de 
2015; em que foram proferidas comunicações por várias personalidades no 
mundo da Educação em Portugal (Professor Doutor Carneiro; Dr. Nélson 
Afonso; Professor Doutor Jacinto Jardim, entre outras personalidades;  
 Curso “Dificuldades de aprendizagem: avaliação e intervenção, num total 
de 8 horas e que foi ministrado no Funchal pela Drª Elda Sá; 
 Formação “Educação Especial na Prática e aos Olhos do PIN”, com a 
duração de 6 horas, no PIN, em Lisboa; 
 Formação do dia 22 de abril de 2016, ministrada pelo Professor Dr. Vítor 
Manuel Lourenço da Cruz, no Hotel Four Views, num total de 6 horas; 
 II Congresso da APPDA – Madeira “As diferentes Intervenções no Mundo 
do Autismo-da infância à idade adulta”, com a duração de 15 horas e que 





 Seminário de Psicologia “Intervenção em múltiplos contextos”, numa 
organização do Serviço de Psicologia e Avaliação Forense e a Câmara 
Municipal de Machico, num total de 7 horas; 
 Palestra “Desafios de Prevenção na Proteção de Crianças e Jovens”, 
proferida pela Professora Doutora Margarida Gaspar de Matos, no Teatro 
Baltazar Dias, no dia 10 de novembro de 2016, entre as 16h e as 16h50, no 
âmbito das conferências da responsabilidade da Câmara Municipal do 
Funchal e da CPCJ do Funchal; 
 Coorganização da conferência “(In)Sucesso: uma perspetiva 
multidisciplinar” que teve lugar no Fórum Machico, no dia 3 de fevereiro 
2017 em que foram intervenientes o Dr. Nuno Lobo Antunes 
(neuropediatra), a Drª Ana Marques (terapeuta da fala), Dr. Rómulo Neves 
(professor de Inglês), Dr. Jessica Barros e Dr. Isabel Teles (psicólogas do 
PSICAF)-conferência em que foram abordadas as temáticas do bullying, da 
violência interparental, do sucesso educativo, das problemáticas da 
linguagem e fala e os problemas do neurodesenvolvimento,  
 Formação “III Congresso Internacional de Dislexia e Dificuldades de 
Aprendizagem”, realizado em Lisboa, entre os dias 9 e 11 de março de 2017. 
 
Ao longo destas, quase, duas décadas dedicadas ao ensino sentimos sempre 
necessidade de acrescentar aos conhecimentos adquiridos no contexto universitário, 
algumas outras experiências e saberes; trocas de experiências com técnicos da área da 
saúde e do ensino. E tudo isto porque acreditamos que podemos enriquecer-nos com as 
suas partilhas; podendo ainda atualizar as nossas práticas e atuações educativas de acordo 
com a abordagem em que são olhadas no quotidiano científico. 
Em vinte anos da nossa atividade profissional deparámo-nos com algumas 
patologias que requeriam atenções redobradas, por se inserirem nas Necessidades 
Educativas Especiais. Este facto, que enquadra os alunos no âmbito dum decreto 
legislativo específico, rege as suas avaliações, as suas aprendizagens mediante um 
programa educativo individual, da responsabilidade dos Conselhos de Turma e 
coordenado pelo Diretor de Turma que estipula a forma e as condições em que se irão 
processar as suas aprendizagens no contexto de ensino regular. No território nacional, 





Açores, estes alunos são abrangidos pelo Decreto Legislativo Regional nº15/2006A de 7 
de abril. Na Região Autónoma da Madeira, o decreto nacional foi adaptado à realidade 
regional e denomina-se Decreto Legislativo Regional nº33/2009 de 31 de dezembro, 
tendo a Ilha uma tradição de acompanhamento na área da Educação Especial. 
No ano a que se refere este Relatório, confrontámo-nos com muitos alunos com 
diagnóstico de “Dificuldades no Funcionamento Intelectual”, sendo que uma delas tinha 
“Incapacidade Intelectual”, pois possuía um relatório psicológico que atestava que, após 
testes efetuados, revelava comprometimentos cognitivos, situando-a na Deficiência 
Intelectual Ligeira.  
Tivemos, ainda, patologias raras e foi sobre a SP que recaiu a nossa escolha, por se 
tratar de uma doença rara e com algumas implicações nas aprendizagens e no 
desenvolvimento psicomotor do indivíduo, embora completamente desconhecido.  
No contexto educativo em que atuamos, existem outras situações clínicas em 
acompanhamento, mas provavelmente com melhor acompanhamento no âmbito clínico, 
como sejam uma aluna com Displasia Óssea, que apresenta um aspeto de nanismo e 
dificuldades no funcionamento intelectual, isto é, que apresenta ainda um funcionamento 
intelectual inferior aos seus pares.  
Tivemos, ainda, a nosso cargo uma aluna com dificuldades no funcionamento 
intelectual, com a comorbilidade de ser (segundo relato da própria e do seu encarregado 
de educação) portadora de uma doença rara: a “Duplicação MECP2”, uma anomalia 
genética muito rara, com repercussões no desenvolvimento motor e neuromotor e nas 
capacidades cognitivas. Na escola onde exercemos a nossa atividade existem, ainda, 














Enquadramento do Estudo 
 
Durante este ano letivo deparámo-nos com uma doença rara, a Síndrome de Pfeiffer, 
e ocorreu-nos que poderíamos aproveitar a raridade desta patologia e conhecer mais sobre 
a mesma, uma vez que é muito desconhecida no contexto educativo. 
Aproveitámos para refletir sobre os detalhes do quotidiano pelos quais tem de 
passar um portador desta doença rara e que cuidado teve de incutir no seu quotidiano por 
causa da Diabetes. 
Tornou-se urgente definir e aferir as necessidades educativas especiais deste aluno, 
em virtude da apresentação da comorbilidade de uma Perturbação das Aptidões Motoras, 
também conhecida como Perturbação da Coordenação Motora. 
Um outro objetivo que também se nos apresentou durante o ano letivo foi o de 
propor medidas educativas e um programa de intervenção que lhe permitisse obter o 
sucesso educativo igual ao dos seus pares. 
Contribuiu para a escolha destas duas problemáticas de saúde, em contexto escolar, 
a ausência de informação sobre a Síndrome de Pfeiffer e de não sabermos como atuar, 
caso o nosso aluno manifestasse algum mal-estar, por ser diabético. Por isso, e pela nossa 
curiosidade em querer saber sempre mais, quisemos saber sobre estas duas patologias 
(Diabetes Mellitus de tipo 1 e Síndrome de Pfeiffer de tipo 1). Por outro lado, encontrámo-
nos perante a inexistência de programas adequados às necessidades do nosso aluno. Por 
se tratar de uma doença rara (SP), compreendemos que haverá também uma raridade em 
encontrar programas pedagógicos para a exercitação das áreas fracas destes alunos. 
Embora possam existir nalgumas áreas de intervenção programas que visam melhorar as 
competências de uma criança com SP, tal como nas áreas da psicomotricidade; não parece 
existir orientações para patologias desta natureza, em que a motricidade fina e as 
capacidades visuomotoras se encontram alteradas. 
 No fundo, quisemos empreender “um diagnóstico psicopedagógico” para que […] 
a partir do perfil ou do estilo apurado do observado, onde deve ressaltar o balanço das 
aptidões fortes e fracas […], a partir do qual se pudesse efetuar “a prescrição da 
intervenção individualizada que consubstancia a educação cognitiva”.  (Fonseca, 2001) 
Fonseca defende que a observação “deve então ser desenhada com o objetivo de 





ou seja, visa a modificabilidade estrutural da aprendizagem do observado.” (Fonseca, 
2001) 
A integração e a inclusão das crianças com SP deverá fazer-se em igualdade de 
circunstâncias em relação aos seus pares, isto porque, se assim não for, a criança será 
vista como alguém com lesões e/ou incapacidades. Já o é, pelo factor da aparência 
craniofacial, que gera algumas inseguranças a nível da autoestima e poderá, ainda, 
experienciar algum sentimento de inferioridade. Embora seja tema de alguns filmes 
(Bogdanovich, 1985), (Chbosky, 2017), a anomalia craniofacial gera alguma dificuldade 
de integração junto dos pares, sobremaneira quando não tenha existido sensibilização à 
doença junto das outras crianças do contexto escolar.  
Segundo Aparício, as malformações cranianas e craniofaciais são patologias que 
afetam o ser humano no seu desenvolvimento físico, emocional e psicossocial e que 
implicam um acompanhamento interdisciplinar. (Aparício, 2008)  
A verdade é que em toda a literatura, por nós consultada, distingue-se a SP de tipo 
1, como uma patologia com as anomalias craniofaciais e outras, mas preservando,  
habitualmente, a capacidade cognitiva, salvaguardando a integridade neurológica e 
intelectual, conferindo-lhe sempre um ótimo prognóstico, em detrimento das SP de tipos 
2 ou 3.  
Só acreditando e exercitando essas capacidades é que conseguiremos educar, 
formar e preparar uma criança ou jovem com SP para o futuro, potenciando as suas 
capacidades e o seu sucesso educativo. De facto, a anomalia craniofacial não é sinónima 
de comprometimento cognitivo, nem esta criança evidenciará algum tipo de lesão 
cerebral. No entanto na SP de tipo 2 e 3 poderão coexistir esses comprometimentos, não 
sendo, por este facto comparáveis ao caso por nós acompanhado. 
Para Rett, quando haja lugar a lesões do foro cerebral, deverá existir uma atitude 
afetiva nas experiências e relacionamentos dessa criança junto dos seus pares, por forma 
a permitir a inclusão no seu grupo de pares. 
 
“A criança com lesão cerebral e a sua família deviam ser educadas, ou 
acarinhadas não só relativamente a forças mágicas mas no sentido de cada criança, bem 






Então com estas crianças deverá existir este incentivo das suas capacidades, 
promovendo-as e potenciando-as, mas deverá ser-lhe proporcionado o acesso a várias 
experiências de aprendizagem e estimulação das suas capacidades. 
Decorrente desta necessidade, decidimos solicitar a sensibilização na área das 
doenças raras que acabou por se realizar na escola, embora com a presença de poucos 
Encarregados de Educação e sem referência a esta patologia, em específico, mas com 
sensibilização ao modo de funcionamento da Associação Raríssimas. Foram, igualmente 
mencionadas, na sessão de sensibilização, as terapias e terapêuticas efetuadas nos seus 
centros. Na realidade o nosso aluno não beneficia do apoio desta associação, pois esta só 
recentemente se encontra representada na Madeira, mas usufrui dos acompanhamentos 
médicos no hospital Nélio Mendonça, no Funchal. 
Durante todo o ano letivo desenvolvemos a curiosidade de querermos saber mais 
sobre a doença crónica, sobre a doença rara e sobre o diagnóstico que levou à 
elegibilidade do aluno como discente com Necessidades Educativas Especiais, mostrando 
à maneira de Munnich, que “les maladies n’ont pas que du mauvais! Comprendre à fond 
des maladies rares puis les mimer en partie, pourrait constituer une riposte thérapeutique 
à des maladies frequentes”2. (Munnich, 2016). Acreditamos que a doença, quando 
compreendida e explicada ao portador da doença e aos seus cuidadores e pares, tem o 
processo de inclusão facilitado.   
Cremos, ainda, à semelhança do pedopsiquiatra Pedro Strecht, que: 
 “esse desafio de escutar os outros para compreender, de olhar para ver, de 
responder para conter, clarificar, aliviar ou (re)construir, implica um profundo 
reencontro connosco próprios, um retomar a vista de paisagens e teatros outrora também 
nossos, também outrora palco de múltiplas alegrias e tristezas., vitórias e derrotas, 
avanços e retrocessos no longo caminho de um crescimento que, afinal e sem rodeios, 
dura sempre uma vida toda.” (Strecht, 2011)  
Somos de opinião que aos docentes compete também esta preocupação de escutar, 
compreender, ver, responder, clarificar e (re)construir um percurso escolar adequado às 
necessidades do aluno portador de doença rara no contexto em que se encontra. 
Nesta caminhada pedagógica que empreendemos  
                                                 
 






”somos o professor transformado num mediatizador, num “investigador em 
acção”, “algo que pretende mudar o seu estatuto socioprofissional, a sua própria 
formação (inicial ou em exercício) e mesmo a sua higiene mental. Por essência ela 
deveria constituir-se como o núcleo preferencial da formação para os professores de 
apoio pedagógico acrescido, vocacionalmente orientados para o acompanhamento dos 
estudantes com problemas de aprendizagem e de comportamento e com baixo 
rendimento.” (Fonseca, 2001) 
 
Ao longo deste ano letivo a nossa atuação pautou-se pela preocupação em promover 
o sucesso educativo do nosso aluno, no âmbito do apoio especializado e em conseguir 
saber sempre mais sobre estas patologias, pois ao estarmos informados, poderemos 
sempre intervir ou encaminhar para as valências que venham a ser promotoras de 
resultados positivos para o aluno, não só na área académica, mas também, no domínio 






















Contexto geográfico do caso 
 
O nosso estudo incide numa patologia rara presente na realidade educativa de um 
dos concelhos da Ilha da Madeira, onde desempenhámos funções docentes: o concelho 
de Machico e na sua freguesia.  
Reza uma das lendas, que terá sido na baía de Machico que terão encontrado 
acolhimentos dois apaixonados ingleses: Machim (um jovem e belo cavaleiro) e Ana 
D’Arfet, uma donzela da alta nobreza que se encontravam em fuga, por causa de um amor 
impossível, na sociedade da época.  
A localidade veio a tomar o nome de Machico, em homenagem a Machim.  
Machico, foi ainda sede de capitania, tendo sido atribuída ao capitão donatário, 
Tristão Vaz, dito Tristão Vaz Teixeira. Este capitão e a sua numerosa família são ainda 
recordados no evento de recriação histórica que se efetua todos os anos sob a organização 
da Escola Básica e Secundária de Machico em parceria com a Câmara Municipal de 
Machico, e onde se recriam alguns episódios históricos e sociais que se crêem ter 
acontecido durante o seu desempenho de funções e a dos seus descendentes. Este evento 
é já um cartaz regional e turístico e denomina-se “Mercado Quinhentista” e obtém grande 
adesão da parte de alunos, professores e funcionários que se vestem a rigor envergando 
os trajes da época quinhentista. 
O nosso aluno é oriundo da freguesia e concelho de Machico, uma das cidades da 
Ilha da Madeira. No entanto, todas as crianças acabam por nascer realmente no atual 
Hospital Dr. Nélio Mendonça, antigo Hospital Central do Funchal - mas mantendo 
naturalidade na residência fiscal dos pais. 
É neste concelho de Machico localizado no extremo oriental da ilha, com uma 
superfície territorial de 68,33 km2 e dividida em cinco freguesias: Machico, Água de 
Pena, Caniçal, Porto da Cruz e Santo António da Serra, que o aluno vive. É também na 
Escola Básica e Secundária de Machico, onde se leciona desde o 5º ano até ao 12º ano, 
que o nosso aluno FA iniciou o 2º ciclo do ensino básico, tendo frequentado uma escola 
básica do 1ºCEB com pré-escolar, na freguesia de Machico. Na dita escola existe ainda a 
oferta formativa de cursos em horário pós-laboral (com equivalências ao 2º e 3º ciclos do 
ensino básico e ensino secundário. 
A RAM (Região Autónoma da Madeira) tem aproximadamente 267 785 habitantes, 





8,2% da população da Ilha da Madeira, com 21 828 habitantes, sendo a freguesia de 
Machico a mais populosa com 11 256 habitantes. Machico ocupa a quarta posição entre 
os concelhos da Região com mais população e maior densidade populacional, com 320,1 
habitantes por km2, segundo as informações disponibilizadas pelo sítio da Câmara 
Municipal de Machico. 
De acordo, ainda, com os últimos dados disponibilizados (Censos 2011), a freguesia 
de Machico é habitada por 11 256 pessoas (51,57% dos habitantes no concelho), das 
quais, 14,51% têm mais de 65 anos e 15,02% são crianças ou adolescentes. Relativamente 
ao total de famílias residentes, na data dos Censos 2011, aproximadamente 3767, das 
7266 famílias do município, residiam na freguesia de Machico (estando o aluno incluído 



























Contexto familiar do caso 
O nosso aluno, foi um bebé desejado pelo casal, e nasceu de parto eutócico assistido 
(com fórceps), às 40 semanas e com 3.670 kg. É o segundo filho do casal - eles também, 
naturais desta freguesia e a gravidez decorreu sem intercorrências, segundo a mãe. 
 Manifestou índice de APGAR de 9, tendo passado para índice 10, após os 5 
minutos. Estes dados foram facultados pela mãe, aquando da anamnese escolar para 
efeitos de ingresso no Jardim Infantil-uma solicitação do Centro de Desenvolvimento 
Infantil pelo facto do FA apresentar um “ligeiro atraso de desenvolvimento global”. Era 
“imaturo e desatento”. 
O FA foi seguido no Centro de Desenvolvimento Infantil, do Hospital Central do 
Funchal pois apresentou Síndrome de Pfeiffer (de tipo 1) à nascença, podendo não ser 
caso único pois o relatório do CDI refere a possibilidade de dois familiares terem 
"situação clínica idêntica.  
Aos quatro anos de idade, o FA chega à urgência hospitalar e é-lhe diagnosticado 
DM tipo1. Ao longo do seu percurso escolar a sua endocrinologista foi informando a 
escola da terapêutica efetuada: 
“O FA, de 4 anos de idade tem diabetes tipo 1, diagnosticada em outubro de 2004” 
(relatório médico de 22 de maio de 2006);  
“O FA de 6 anos de idade tem diabetes tipo 1 e faz insulinoterapia intensus e 
glicemia capilar” – relatório médico de 17 de fevereiro de 2007, 
“O FA tem diabetes tipo 1 e faz terapêutica com insulina. Habitualmente 
instabilidade de valores”. 
No momento em que decorre a elaboração do nosso Relatório, o FA faz medição 
dos níveis glicémicos através de um pequeno chip que lhe foi implantado no braço. 
Posteriormente o aluno refere que poderá ser-lhe colocada a bomba de insulina. A mãe, 
no entanto, referiu que a médica assistente nunca sugeriu essa forma de administrar a 
insulina. No entanto, através da imprensa escrita, sabemos que se encontram agendadas 
as atribuições, faseadas, das “bombas de insulina” Como bom aluno, tem revelado 
sucesso no ensino secundário. Já manifestou vontade em mudar de escola, em virtude de 
pensar frequentar um curso mais direcionado com a informática, embora atualmente tenha 






Percurso do aluno 
(Fonte: registo biográfico e PEI do aluno) 
 
27 de julho de 2001-nascimento do FA 
Outubro de 2004 – diagnóstico clínico de DM1  
2004/2005-ingresso na Orientação Domiciliária 
                    - avaliação diagnóstica nas áreas psicomotora, cognitiva, da 
linguagem e sócioafetiva no contexto da Intervenção de Orientação Domiciliária. 
2005/2006 -observação psicomotora 
2006/2007 – ingresso no Pré-Escolar na escola básica do 1ºCEB com Pré-escolar 
dos M.  
2007/2008 – frequência do 1º ano de escolaridade 
2008/2009-frequência do 2º ano 
2009/2010 – frequência do 3º ano 
2010/2011 – frequência do 4º ano; 
                   - realização do exame com condições especiais 
                    - reavaliação psicológica, 
                    -reavaliação psicomotora 
2011/2012 – ingresso na EBS da sua área de residência  
                     -frequência do 5º ano 
Avaliação psicomotora pela TSEER em junho 
2012/2013 – frequência do 6º ano 
                      -realização da prova final de ciclo com condições especiais: 
                      - mais 30 minutos de tolerância; 
                      - leitura do enunciado das provas ao aluno; 
                      - reescrita da prova; 
                      - realização das provas em sala à parte. 
2013/2014 – frequência do 7º ano 
2014/2015 – frequência do 8º ano 
2015/2016 – frequência do 9º ano 
                    -realização da Prova Final de ciclo com condições especiais: 
possibilidade de sair para ingerir medicamento ou alimento; possibilidade de sair da sala 






Será importante referir que o nosso aluno foi enquadrado e elegível para usufruir 
das medidas previstas por lei e ficou ao abrigo do Decreto Legislativo Regional nº33/2009 
de 31 de dezembro, correspondente legal regional do Decreto –Lei nº3/2008, pelo facto 
de residir na Madeira3, com o diagnóstico de “Perturbação das Aptidões Motoras”.  
Na época, os alunos elegíveis para usufruírem de medidas previstas no atual 
Despacho Normativo nº33/2009 de 31 de dezembro, tinham um diagnóstico atribuído 
pelo docente de Educação Especial. No caso do FA, pelo motivo de apresentar muitas 
limitações no âmbito grafomotor, foi-lhe atribuído o diagnóstico de “Perturbação das 
Aptidões Motoras”. Teremos oportunidade de revelar e perceber, após a entrevista à 
educadora e aos critérios vigentes na época o porquê deste enquadramento; da mesma 
forma que nos debruçaremos sobre o conceito de Perturbações da Coordenação Motora, 
mais no âmbito da psicomotricidade. 
O impresso de admissão nos serviços de educação especial, que a seguir pode ser 
observado,                              
                                               
Figura 1Impresso de admissão - educação especial 1 
                                                 
 
3 O Decreto Legislativo Regional nº 33/2009 de 31 de dezembro é o equivalente, na Região 





                         
Impresso de admissão - educação especial 2 
 






                   
   
Impresso de admissão - educação especial 4 
 
 
O diagnóstico atribuído ao FA, fez com que se acionasse a Orientação Domiciliária 
na primeira infância e fez com que o FA viesse a usufruir de medidas educativas durante 
o seu percurso académico. Terá sido benéfico para o sucesso educativo do aluno? 
Atreveríamo-nos a responder que sim, pois o aluno não apresenta, até à data, nenhuma 
retenção.  
Convém refletirmos sobre o diagnóstico que lhe foi conferido e que lhe advém das 
suas limitações nas funções motoras, nomeadamente no âmbito grafomotor. 
Segundo Bénony, o desenvolvimento psicomotor obedece a duas fases: “adquire-
se primeiro o controlo do tronco, depois dos braços e por fim das mãos e dos dedos. Se o 





deixará de sofrer de perturbações.” (Bénony, 2002). Para este autor, fala-se de dispraxia 
quando existem as perturbações da lateralização, como lateralizações tardias ou não 
homogéneas do olho, da mão e do pé, que estão frequentemente associadas a uma má 
organização espácio-temporal, bem como a uma má representação do esquema corporal, 
que não raras vezes se encontra na origem das dificuldades na aprendizagem da 
linguagem escrita. O nosso aluno manifestou algumas destas dificuldades: evidenciava 
curtos períodos de atenção, tendo dificuldade em prestar atenção ao que lhe era pedido.   
A Perturbação das Aptidões Motoras poderia ser articulada com as perturbações do 
foro da psicomotricidade, ou seja, inserida no conceito de “dispraxia”.  
Segundo Albaret e Chaix esta é uma terminologia pouco utilizada em França, mas 
que é aceite a nível europeu e mundial e que nomeia o que conhecemos por dispraxia do 
desenvolvimento. Ainda, segundo os mesmos autores, esta perturbação atinge entre 5 a 
8% das crianças em idade escolar, mas tem ficado aquém na investigação, em detrimento 
de outras problemáticas tais como a dislexia e THDA, também conhecido como PHDA. 
(Albaret & Chaix, 2015) 
Para estes dois autores a perturbação de aquisição da coordenação motora é a 
etiqueta utilizada para designar as crianças cujo desenvolvimento psicomotor e as 
capacidades psicomotoras estão perturbadas, embora estas crianças possuam capacidades 
a nível cognitivo, sensorial e neurológico. Para eles, a aprendizagem e a realização das 
atividades motoras caracteriza-se por lentidão na realização das mesmas e falta de 
precisão nos movimentos. Ambas podem manifestar-se quer na área da motricidade fina, 
quer na área da motricidade, dita, global e podem ocorrer com ou sem manuseamento de 
objetos. Ao longo do artigo, os autores referem que numa conferência ocorrida em 2012, 
a etiologia desta problemática rondaria os 5 a 8% das crianças em idade escolar, com um 
número mais elevado junto do sexo masculino. É mencionada a importância da avaliação 
psicomotora efetuada e que observa algumas categorias do desenvolvimento psicomotor, 
a saber: a destreza manual, a coordenação óculomanual ou o controle grafomotor, o 
domínio da bola (em que se avalia o lançamento e a receção de objetos, como a bola), o 
equilíbrio estático e o equilíbrio dinâmico (caminhar com obstáculos, salto, entre outros).  
A estas crianças é também efetuada uma observação neuropsicológica, para a 
deteção de competências da atenção, entre as áreas verbais e não-verbais, estando na 
maioria das vezes a limitação na capacidade de atenção ligada à perturbação da 





um despiste na área da audição, na eventualidade de uma perturbação da linguagem. O 
objetivo destes despistes é delimitar uma perturbação do foro sensorial que estivesse na 
origem da perturbação dos movimentos. Após estas verificações será possível estabelecer 
procedimentos de intervenção, uma vez que esta decorre das dificuldades observadas nas 
atividades da vida quotidiana. As terapias serão organizadas em harmonia com os pais e 
os professores, pois estes têm um papel importantíssimo no acompanhamento e na 
globalidade das aquisições.4 
Por outro lado, como nos explica o psiquiatra português, Carlos Nunes Filipe, 
habituado às consultas dos Problemas do Desenvolvimento,  
 
“O tratamento médico de eventuais alterações metabólicas ou (por ex.: 
hipotiroidismos) e  tratamento cirúrgico das alterações cardíacas, gastroinstestinais, 
ortopédicas, otorrinolaringológicas ou maxilofaciais, associadas a algumas síndromes, 
são exemplos de situações que carecem de intervenção, por vezes muito precoce. O 
conhecimento das componentes que integram com maior frequência cada uma destas 
síndrome orienta a avaliação clínica e a intervenção terapêutica. (Filipe, 2015) 
 
Ao longo da nossa investigação apercebermo-nos que as anomalias cranianas, 
mesmo que não de origem sindromática, não afetam apenas a parte estética e de 
autoestima dos seus portadores. Segundo o artigo de Cristóvão, em que este menciona 
dois casos de craniossinostoses não sindrómicas, abordam-se a intervenção cirúrgica e os 
seus benefícios na qualidade de vida dos jovens pacientes, incentivando à observação 
precoce destes casos em consulta e ao seu reencaminhamento para a consulta de 
neurocirurgia. (Cristóvão, et al., 2006) 
Por outro lado, não raras vezes, estas dismorfias craniofaciais, mesmo que tratando-
se de outras síndromes, auferem sentimentos de inferioridade nos seus portadores, 
fazendo-os manisfestar “instabilidade emocional e dificuldades em estabelecer contacto 
com os colegas […], inferioridade devido ao seu aspecto fisionómico” (Alves, 1979) 
Esta deformação não é rara em pediatria, mas o mais importante do estudo que 
desenvolveu com os seus colegas, foi o de “pretender ilustrar que a componente estética 
                                                 
 





(apesar de ser a mais notória inicialmente), não é a única consequência desta patologia, 
sendo o desenvolvimento de hipertensão intracraniana, perturbações do comportamento, 
























                                                 
 





Plano de Intervenção 
 
No que concerne o FA, houve necessidade de informação sobre a sua doença rara 
para poder elaborar um Plano de Intervenção, adequado às suas necessidades e que o 
fizesse conseguir superar as dificuldades que evidenciava na frequência do 9º ano. 
Foram nossa preocupação a exercitação das atividades dos domínios que a seguir 
se identificam: 
 
 Promover a exercitação da área psicomotora; 
 Desenvolver os níveis de atenção/concentração; 
 Organizar o seu quotidiano escolar; 
 Usar corretamente a linguagem para comunicar, 
 Desenvolver o raciocínio lógico na resolução de problemas. 
 
 
O Plano de Intervenção é elaborado pela docente de educação especial que nele 
menciona as competências a desenvolver com o aluno durante as sessões de apoio 
especializado, que podem ocorrer individualmente ou, em pequeno grupo. Neste caso o 
FA beneficiou de apoio especializado, em pequeno grupo, pois havia uma outra colega 
da turma com NEE. Este plano foi implementado de forma transdisciplinar, pois quando 
necessário, houve lugar a reforço de estratégias utilizadas em sala de aula, sob a 
orientação da docente da disciplina. 
No caso do FA, a sua principal dificuldade estava na capacidade de utilizar a Língua 
Portuguesa em textos, utilitários ou outros, em que havia a necessidade de expressar 
sentimentos, opiniões, experiências, entre outras situações do quotidiano do aluno. Foram 
exercitadas e utilizadas estratégias do âmbito da educação especial, mas outras em que 
houve a cedência de estratégias da docente do ensino regular, por forma a preparar o aluno 
para a Prova Final de Ciclo. Quando se tratou de produzir e treinar a produção textual de 
determinado tipo de texto, o aluno usou as orientações da docente de Português.  
A seguir transcrevemos o texto produzido pelo aluno, no apoio do dia 8 de janeiro 
de 2016: 
  





Desde o dia 7 de dezembro que na minha casa começaram os preparativos do Natal. 
Eu e a minha família fizemos o presépio e decorámos a árvore de Natal. Habitualmente, a 
época de Natal é de convívio com a minha família. Jogamos à “bisca”, ao “cassino” e comemos 
broas, rosquilhas e “carne vinha-d’alhos”. 
 Na noite de Natal, abro as prendas e vou à Missa do Galo. Passo o dia 25 na casa da 
minha avó, em convívio familiar.  Na passagem de ano, assisto ao fogo-de-artifício, 
enquanto faço votos de um bom ano para mim e para os meus familiares. Os adultos brindam 
com espumante e passas.  
Eu adoro estas férias, pois convivemos com a família e é uma época especial! 
 
 
O nosso plano de intervenção (com itens manuscritos) e que apresentamos a seguir, 
mostra-nos, em percentagem, o sucesso das aquisições pensadas para o FA. Salientamos 
que estes sucessos percentuais são lançados numa plataforma online, GESDIS, onde se 
registam alguns aspetos do acompanhamento ao aluno, por parte da Educação Especial, 
na Madeira. Nela são lançados trimestralmente estas percentagens obtidas no apoio 
lecionado, as medidas educativas e os apoios que o aluno tem (acompanhamentos 
médicos, psicológicos, CPCJ, terapia da fala, terapia ocupacional, fisioterapia, entre 
outras terapêuticas) em contexto interno da escola e da educação especial e no contexto 
externo (hospital, centro de saúde, associação, clínica, entre outros). As sugestões para 
redução do número de alunos por turma, dados pessoais do alunos e dos encarregados de 
educação, bem como contactos e morada também são lançados pelo docente 
especializado e são da sua responsabilidade ao longo do ano.  
Este Plano de Intervenção foi desenvolvido durante todo o ano letivo, durante um 
tempo letivo semanal de quarenta e cinco minutos. O aluno foi muito assíduo e isso tornou 
possível a intervenção prevista e o acompanhamento pedagógico nalgumas áreas da 
expressão escrita, nomeadamente na exercitação da escrita de textos, tendo-se reforçado 
as estratégias utilizadas nas aulas de Português e em consonância com a docente 
responsável. Nestas sessões foi ainda possível orientar na elaboração da apresentação oral 
a ser realizada na turma. O aluno procedeu à leitura de um conto de Vergílio Ferreira e 
apresentou-o à turma, tendo evidenciado os aspetos paratextuais (capa e editora), 
biografia do autor; um resumo da narrativa, onde identificou personagens, enredo, 
localização temporal e espacial. Finalmente, uma pequena opinião sobre o interesse do 





um outro momento em que o FA elaborou pesquisa para um trabalho com o mesmo 
motivo, mas sob um tema decorrente do estudo da obra “Os Lusíadas” de Luís de Camões. 
A docente da disciplina de Português orientava sempre, mediante a indicação de tópicos 
e/ou exemplos de como deveria ser apresentado esse tema.  
Observe-se o Palno de Intervenção do aluno FA, manuscrito e pertencente ao ano 
letivo em que decorre este nosso Relatório. 
 
 








Plano de Intervenção FA 2 
 






É possível observar que foram utilizadas estratégias como o recurso às TIC, a 
promoção da ajuda interpares, a valorização da expressão oral e escrita, a exercitação da 
























































A Síndrome de Pfeiffer …uma doença rara. 
 
O crescimento craniano pode operar-se de forma desarmoniosa. Esta é uma das 
razões pelas quais nunca devemos julgar pela aparência, pois poderá induzir-nos em erro. 
É por isso que a autora da obra ficcionada juvenil Wonder (Palacio, 2014) -a história de 
um menino que sofre de uma anomalia facial, e que apenas aos dez anos vai ingressar na 
escola, pois até essa idade foi submetido a vinte e sete cirurgias- vem servir para 
estabelecermos a intertextualidade com o nosso caso.  
Embora não sendo apenas uma anomalia facial, a Síndrome de Pfeiffer é uma 
Doença Rara e estima-se que apenas possa ocorrer 1 nascimento por cada 100 000 nados-
vivos.  
Na Europa, uma doença é considerada rara quando afeta 1 em 2.000 pessoas6 no 
entanto, o Despacho n.º 2129-B/2015, 2015 de 27 de fevereiro refere que na União 
Europeia são consideradas como doenças raras ou doenças órfãs, aquelas que têm uma 
prevalência inferior a 5 casos por cada dez mil pessoas.7  
A associação portuguesa “Raríssimas” – Associação Nacional de Deficiências 
Mentais e Raras, apresenta a seguinte probabilidade das “Doenças Raras”8 no território 
nacional: 
[…]. Estima-se que existam entre 5.000 e 8.000 doenças raras diferentes, 
afectando, no seu conjunto entre 6% a 8% da população, o que significa que existirão 
entre 600.000 a 800.000 pessoas com estas patologias em Portugal. Acresce que, a maior 
parte destas pessoas sofre de doenças cuja prevalência é inferior a 1 em 100.000 pessoas, 
ou seja, que afectam menos de 100 doentes no País […] 
A Orphanet, que é uma associação de renome europeu, divulga no seu sítio que «Não 
há nenhuma doença que seja tão rara que não mereça atenção». A verdade é que o facto 
                                                 
 
6 http://www.orpha.net/national/PT-PT/index/sobre-doen%C3%A7as-raras/ (portal europeu de 
referência para as doenças raras)  
7  Despacho n.º 2129-B/2015, 2015 
8  http://lr.rarissimas.pt/pt/doencas_raras/377/0/doencas_raras  (Raríssimas- Associação Nacional de 





de ser rara a torna mais difícil de estudar, de a descrever e de saber as terapêuticas que 
poderão ajudar os seus portadores. 
A maioria das Doenças Raras tem uma causa genética, sabendo-se que em 80% dos 
casos, essa origem genética está identificada. A estes casos corresponderão, 
aproximadamente, 3% - 4% dos nascimentos. (Costa,Paula Brito e, 2016) 
As doenças raras podem surgir à nascença, na infância ou, mesmo,  na idade adulta.9  
Mas não são só as doenças de causa genética as mais raras.  
Existem patologias infecciosas muito raras, bem como doenças auto-imunes e, 
mesmo, doença oncológica rara. Embora sejam doenças raras e tenham critérios para 
diagnóstico, variam de doente para doente,(mesmo que estejamos perante a mesma 
doença, esta poderá ter sintomatologia diferente de indivíduo para indivíduo). No sítio 
francês de Doenças Raras  estas são geralmente classificadas de graves, crónicas, 
evolutivas e em que o prognóstico está muitas das vezes em jogo. Para os nossos 
especialistas gauleses, as Doenças Raras impedem que a criança se mexa, que veja, que 
compreenda, que respire, que faça frente a infecções, entre outras funções vitais e normais 
para qualquer criança sem patologia rara. 
Os especialistas fazem, por vezes, algumas distinções na terminologia que utilizam 
para categorizar a Doença Rara: “Doenças crónicas sérias”, são geralmente doenças 
degenerativas (que normalmente colocam a vida em risco); “Doenças incapacitantes” são 
aquelas em que a qualidade de vida é comprometida devido à falta de autonomia; em que 
o nível de dor e de sofrimento do indivíduo e da sua família é elevado. São doenças para 
as quais não existe uma cura efetiva, mas os sintomas podem ser tratados para melhorar 
a qualidade de vida e a esperança de vida. 
Até ao momento para muitas doenças raras, a causa permanece ainda desconhecida, 
por isso se diz que muitas pessoas afetadas por doenças raras estão mais vulneráveis do 
ponto de vista psicológico, social, económico e cultural porque se debatem, desde cedo, 
por um diagnóstico, por acompanhamento médico e orientações de qualidade da sua vida 
quotidiana, sendo descriminados pois as suas patologias são desconhecidas da sociedade 
                                                 
 
9http://www.fedra.pt/index.php?option=com_content&view=category&layout=blog&id=38&Itemi
d=69                             





civil. Outras doenças raras resultam de infecções (bacterianas ou virais) e alergias ou são 
devidas a causas degenerativas.  
As nossas associações portuguesas não parecem contemplar o acompanhamento 
psicológico a pais em luto perinatal, mas encontrámos na  Valentin A.P.A.C. - 
Association de Porteurs d'Anomalies Chromosomiques, uma associação francesa (que dá 
apoio a pais em luto, a pais de crianças portadoras de uma anomalia cromossomática ou 
outra doença rara), essa valência. Achamo-la muito importante porque nalguns  casos a 
problemática genética dá lugar à impossibilidade da maternidade e da paternidade. 10 Esta 
é, muitas vezes, a causa dos sucessivos abortos, ou das gravidezes não chegarem ao final 
do tempo gestacional com sucesso.  
E porque a genética tem um papel importantíssimo na compreensão destes 
fenómenos, é também importante saber que a SP é uma doença rara autossómica 
dominante. O que significa? 
Significa que, geralmente é uma doença em que um dos progenitores terá, uma 
alteração num dos cromossomas e que o transmitirá. No caso de pais com SP, existe 50% 
de possibilidades de vir a ter um filho com SP. 
Para melhor compreendermos este fenómeno, ajudar-nos-á saber e relembrar que 
existem dois tipos de genes: os genes dominantes, onde uma alteração (mutação) numa 
das cópias causará o sinal ou sintoma -é o caso da Síndrome de Pfeiffer. E os genes 
recessivos (o outro tipo de genes), em que ambos os genes do par têm que ter uma 
alteração (mutação) para causar o sinal ou sintoma da doença.  
Existem casos esporádicos, também chamados “mutação nova” ou ” mutação de 
novo”, sendo que com esta nomenclatura se costumam nomear os casos que não devem 
à hereditariedade a sua patologia, isto é, não devem a alterações cromossómicas inscritas 
no código parental, o seu diagnóstico. Mas existirão algumas situações em que se aponta 
como preditor, a idade paterna avançada, uma das causas das mutações de novo, 
apontando-se a ineficácia do mecanismo reparador que, com a idade, parece ficar mais 
propenso às mutações de novo. (Martinez-Basalo, et al., 1997) No entanto, segundo 
Vogels & Fryns, estas mutações novas deveriam incluir uma avaliação clínica, 
radiográfica e de âmbito da genética molecular. Pelo que sabemos o nosso aluno foi 







encaminhado para a valência da neurologia, mas nunca foi referido pela sua progenitora 
o acompanhamento pela área da genética médica, embora saibamos que a SP não é um 
assunto de que se fale abertamente, e saibamos que não submetido a cirurgias. 
Para os autores Vogel e Fryns, “As mutações nos genes recetor do fator de 
crescimento fibroblasto (FGFR) causam a SP: FGFR1 (no cromossoma 8p11.2-p11) e 
FGFR2 (no cromossoma 10q26)11. Significa que é uma doença que se manifesta desde 
que exista uma mutação numa das 2 cópias de determinado gene (ao contrário das doenças 
recessivas em que é necessário estarem as 2 cópias alteradas). Essa mutação pode ter sido 
herdada de um dos progenitores que também tenha a doença ou ter  surgido de novo (neo-
mutação), sendo os progenitores saudáveis.Discute-se a causa das neo-mutações, 
podendo  nalguns casos existir correlação com a idade paterna avançada. Um doente tem 



















                                                 
 





O que é a Síndrome de Pfeiffer? 
 
 
Perguntámos à geneticista, Ana Medeira, que nos explicou que a SP é uma situação 
que pertence a um grupo de doenças designadas de “craniossinostoses”, ou seja, em que 
ocorre um encerramento prematuro das suturas cranianas (os espaços por onde o crânio 
cresce). Por isto, o crânio cresce de forma desarmoniosa, conferindo um aspeto particular 
ao crânio e à face, necessitando muitas vezes de correção cirúrgica para que o cérebro 
possa crescer normalmente, sem ser comprimido. Também é comum haver dedos um 
pouco mais curtos (braquidactilia) e o polegar e o dedo grande do pé, costumam ser 
grandes e com desvio. 
A situação atrás descrita, só costuma aliar-se a défice cognitivo, quando ocorram 
complicações relacionadas com a compressão do cérebro ou hidrocefalia e em que não 
tenha havido intervenção cirúrgica atempada. Cerca de metade dos casos de SP poderá 
apresentar défice auditivo, o que pressupõe um despiste audiológico, pois pode 
condicionar a aprendizagem. 
Para Alves, a SP “consiste numa craniossinostose com turribraquicefalia12, 
polegares e dedos grandes dos pés mal conformados e anormalmente volumosos e 
sindactilia parcial das partes moles dos dedos das mãos e dos pés” (Alves, 1979) 
A Síndrome de Pfeiffer é um transtorno autossómico dominante (Almeida, et al., 
2000), isto é, ocorrem alterações nos cromossomas 8 e 10 (sendo que no SP de tipo 2 e 
tipo3, ocorrem num e noutro cromossoma). As alterações no gene FGFR1 estarão 
presentes, geralmente na SP de tipo 1, dando um fenótipo mais suave. Vogels & Fryns 
referem, ainda, que todos os casos de SP tipo 3 e 2 foram casos de mutação de novo.  
As alterações de carácter hereditário e raro associam craniossinostoses - também 
catalogadas de acrocefalosindactilias de tipo 5- após a primeira descrição atribuída a 
Pfeiffer (Hamouda, et al., 2012), hipoplasia da face, polegares largos e desviados, 
haluxes largos e grandes e outras anomalias esqueléticas.  (Almeida, et al., 2000) 
                                                 
 
12 “cabeça” com aspeto de “vértice pontiagudo” - http://www.aamade.com/casos-clinicos/sindrome-





No artigo de Annick Vogels e de Jean-Pierre Fryns, a SP “é uma doença hereditária 
autossómica rara que associa a craniossionostose, os polegares largos e desviados e os 
dedos dos pés grandes e a sindactilia parcial nas mãos e nos pés. Hidrocefalia pode ser 
encontrada, ocasionalmente, juntamente com proptosis ocular grave, cotovelos 
anquilosados, vísceras anormais e desenvolvimento lento” (Vogels & Fryns, 2006) 
Existem casos na literatura que relatam e descrevem a Síndrome de  Pfeiffer sem 
caráter hereditário, bem como a ocorrência esporádica ou mutação nova, sem predileção 
étnica ou geográfica. (Arduino-Meirelles, Lacerda, & Gil-da-Silva-Lopes, 2006), 
(Almeida, et al., 2000),  (Hamouda, 2012) (Roldan-Ace & Villarroel-Cortés, 2013). H. 
Ben Hamouda faz, ainda, referência a uma possível hipótese de mosaicismo. Basalo refere 
que « aproximadamente 20% das malformações do crânio en trevo são casos de SP”. 
(Martinez-Basalo, 1997)13 
Acresce ainda nesta patologia, além da configuração craniofacial, os dedos das 
mãos e dos pés, frequentemente mais curtos e com inclinação para dentro, com a presença 
de uma sindactilia (isto é, os dedos encontram-se ligados entre si), apresentando, ainda (e 
só nos casos descritos de tipo 2 ou tipo3 ), ancilose ou anquilose14 dos cotovelos (privação 
de um movimento numa articulação, neste caso nos cotovelos) e anomalias internas.  
Os casos de SP de tipo 3, descritos em alguns artigos científicos reportam sempre a 
ausência do crânio em forma de trevo, como sendo um item de distinção no diagnóstico 
clínico efetuado para a SP de tipo 3, embora sempre relacionados com morbilidade e/ou 
incompatibilidade com a vida. (Hamouda, 2012) 
No caso da Síndrome de Pfeiffer, e segundo Cohen (que as classificou consoante o 
grau de severidade do seu fenótipo), citado por Hamouda (Hamouda, 2012), existem 
características que permitem o diagnóstico de SP e a sua categorização, reconhecendo a 
sua importância clínica para o prognóstico: 
Ao tipo I ou 1 corresponderá a SP Clássica, de transmissão autossómica dominante. 
Incluirá pacientes que apresentem uma dismorfia moderada dos polegares e dos dedos 
grandes dos pés largos, uma hipoplasia centrofacial e uma craniossinostose de suturas 
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coronais. Sendo que estes pacientes têm geralmente um desenvolvimento intelectual 
normal e um bom prognóstico. 
Ao tipo II ou 2, como era o paciente por ele descrito, sendo um caso esporádico. 
Associava um crânio em trevo, uma exoftalmia severa, uma anquilose ou sinostose do 
cotovelo, polegares e dedos grandes dos pés largos e complicações neurológicas. O caso 
destes autores, refere que o paciente tinha também hemorragia ventricular. 
O tipo III ou 3 parece-se com o tipo 2, mas não apresenta o crânio em forma de 
trevo. Recordamos que estes dois últimos subtipos são maus, no sentido em que 
apresentam um risco de morbilidade muito elevado para a criança, pelas complicações 
neurológicas e respiratórias. Os portadores que apresentam um crânio em trevo parecem 
apresentar um mau desenvolvimento intelectual, mesmo quando não estão na presença de 
outras anomalias neurológicas, explicado pela insuficiência de desenvolvimento do 
cérebro devido às craniossinostoses.  
Para o especialista Richard Redett, (Redett, 2007) à SP de tipo 1, os pacientes 
podem apresentar hidrocefalia (que é a acumulação de líquido no encéfalo) e surdez. Na 
brochura elaborada com fins informativos para pais, o autor refere que o diagnóstico é 
feito tendo em consideração outras síndromes, como: Apert, Crouzon, Saethre-Chotzen e 
Jackson-Weiss. Ao longo da nossa pesquisa encontrámos, ainda, referências a outras 
anomalias. 
Na opinião de Guadalupe Ruiz, na sua monografia apresentada para acesso à 
especialidade em Medicina Integrada: 
“Los pacientes com el Síndrome de Pfeiffer tienen una cabeza 
desproporcionadamente ancha com una frente alta y la mitad de la cara hundida, la nariz 
es pequeña y presenta un puente nasal bajo, los ojos presentan hipertelorismo y son 
prominentes debido a la poca profundidad de las orbitas, 50% de los niños presentan un 
canal auditivo y un oído médio hipoplásico, lo que ocasiona sordera”. (Ruiz, Guadalupe 
Antonia Rodríguez, 2011) 
 
A Craniossinostose é uma condição patológica que resulta do encerramento precoce 
de uma ou várias suturas cranianas. Convém aqui esclarecer porque cotovelamos com as 
terminologias “craniostoses” e “craniossinostoses”, ao mesmo tempo que líamos a 





Para Serafim Gomes, falava-se na sua época de “craniostose”, “naquelas situações 
em que havia evidência de compressão do encéfalo, devido a um desajustamento entre a 
capacidade volumétrica da cavidade craniana e as necessidades de espaço requeridas pelo 
encéfalo em desenvolvimento, a qual é traduzida objetivamente pelo desenvolvimento do 
síndrome da hipertensão intracraniana.”[…] pareceu-nos mais correto “usar o termo 
craniossinostose, com o objetivo de englobar todos os casos de sinostose prematura das 
suturas cranianas” (Gomes, 1985) 
A craniossinostose resulta de um defeito primário de ossificação (craniossinostose 
primária) ou de uma falha no crescimento do cérebro (craniossinostose secundária). 
Muitas vezes tem como comorbilidade a pressão intracraniana, quando é uma 
craniossinostose sindromática (como a de SP).15  
Mas existem outras comorbilidades afetas a esta síndrome: a hipoacusia e as 
perturbações na linguagem- pelas razões de interferências anatómicas e funcionais que 
determinam atrasos e/ou desvios da linguagem (Arduino-Meirelles, Lacerda, & Gil-da-
Silva-Lopes, 2006). São ainda referidas outras características que atestam o diagnóstico: 
hipoplasia da face, polegares largos e desviados medialmente, haluxes largos e grandes e 
outras anomalias esqueléticas. (Almeida, et al., 2000) 
Estas craniossinostoses podem ser simples, se envolvem apenas uma sutura; e 
complexas, quando envolvem múltiplas suturam. A SP apresenta, na sua maioria, 
craniossinostoses. Existem também outro tipo de deformação craniana: as plagiocefalias 
(que significam “cabeça oblíqua”), embora muito frequentes na consulta pediátrica, não 
são frequentes na SP.  
Eis algumas das mais frequentes anomalias cranianas encontradas na consulta de 
pediatria, segundo Firme & Ferreira: 
 
Figura 3-Tipo de craniossinostoses  
                                                 
 







Figura 4-Plagiocefalias  
 
Estas anomalias são essenciais para certos diagnósticos pediátricos e não pode 
deixar de existir a sua observação atenta, bem como a sua palpação, nas consultas. 
 
“A craniossinostose, usualmente múltipla, pode estar associada a síndromes 
craniofaciais esporádicas (síndromes de Crouzon, Apert, Chotzen, Pfeiffer, 
Muenchen ou Carpenter). Nestas situações as anomalias craniofaciais 
específicas ou outras (ver pescoço, coluna, dedos e pés), sugerem o 
diagnóstico.” (Firme & Ferreira, 2015) 
 
Segundo Raquel Firme e José Carlos Ferreira , esta deformação craniana além do 
facto de ser inestética, conduz à baixa autoestima e ao isolamento social. Existe, ainda, o 
risco acrescido da pressão intercraniana (que se manifesta, geralmente, nas 
craniossinostoses complexas) e a hidrocefalia, que inibe o crescimento craniano. (Firme 
& Ferreira, 2015)  
Para conhecer a Síndrome de Pfeiffer há que recuar à primeira vez em que foi 
descrita (1964) por Rudolph Arthur Pfeiffer, (daí ter ficado com o seu nome), tal como 
aparece referido nos vários autores que consultámos: (Martinez-Basalo, 1997), (Almeida, 
2000), (Vogels, 2006), (Gómez, 2010), (Hamouda, 2012), (Róldan-Arce, 2013), 
(Giancotti, 2016), (Hernández & Chang, 2016).  
Pfeiffer descreveu uma família com as características e Vogels & Fryns  estudaram  
8 elementos, onde a SP se propagou ao longo de três gerações. Pfeiffer classificou essas 
anomalias cranianas de “Acrocefalosindactilia tipo V (ACS5), ou, ainda, ACS V. 
 O Campus de Neurochirurgie de França refere que a frequência de 





francês, inserido num estudo da autoria de Élisabeth Lajeunie, havia permitido avaliar 
que se estimaria que ocorreriam na ordem de 1 em cada 2000 nascimentos.  (Oliveira, 
[s.d.]) e (Gomes, 1985) 
 Elisabeth Lajeunie, a investigadora, citada pelo Campus de Neurocirurgia de 
França, reparara que era mais elevado no Norte de África onde predominariam 
determinado tipo de craniossinostoses (oxicefalias) O seu estudo baseava-se, numa 
primeira fase, num cálculo da prevalência de craniossinostoses em França. Efetuou, junto 
de aproximadamente, 1500 crianças de um hospital de crianças doentes, em Paris. Esse 
estudo epidemiológico foi feito numa amostra de inquéritos genéticos. Observou então 
que 14,4% de casos eram familiares, nos casos de craniossinostoses que afetavam a sutura 
coronal e, 6% de casos familiares, nas craniossinostoses na sutura sagital. Uma análise 
que efetuou ainda num ambiente mais restrito permitiu demonstrar que as 
craniossinostoses não sindrómicas, de modelo autossómico dominante são transmitidas 
com uma incidência reduzida de 0. 62 nas suturas coronais e de 0. 39 nas sagitais.  
Nas formas sindrómicas, a equipa provou a homogeneidade genética das síndromes 
de Crouzon et de Saethre-Chotzen. O grupo de trabalho de Lajeunie também reparou 
mutações do gene FGFR2 nas duas crianças com SP, e nos casos com síndrome de 
Crouzon; tendo, ainda, encontrado uma nova mutação num feto com Síndrome de Apert. 
Posteriormente, os seus estudos, orientaram-se mais para a localização de 
craniossinostoses não sindrómica e a classificação das craniossinostoses sindrómicas a 
partir de mutações observadas no reportório elaborado e a análise funcional a nível 
celular. No entanto verificámos através da nossa pesquisa que em determinadas épocas, 
ficaram registos que chegaram até nós de alguns indivíduos que apresentavam anomalias 
craniofaciais.16 
Para a autora mexicana, Laura Flores de Sarnat, as craniossinostoses existem desde 
a Antiguidade, relatando-nos que são referidas por Homero n’A Ilíada e por Hipócrates y 
Galeno. Para esta especialista, o primeiro investigador científico das malformações 
cranianas da era moderna foi Sömmerring que descreveu além das estrutura do crânio, a 
função das suturas cranianas. O seu trabalho teve continuidade trinta anos mais tarde com 
Otto e, em 1951, com Virchow.  







Para Sarnat, a era do conhecimento destas deformações cranianas começou em 
1993 quando se identificou à mutação do gene MSX2. 
A SP é uma patologia que tem caráter hereditário e diz-se de “transmissão 
autossómica dominante”, isto é, basta que um dos progenitores tenha o gene alterado para 
que a síndrome passe para os seus filhos. As probabilidades são um acaso com 50% de 
possibilidades, o que significa que se um dos progenitores tiver a alteração 
cromossomática inscrita no seu cromossoma, terá 50% de possibilidades de ter um filho 
com SP. 
As craniossinostoses resultam duma anomalia genética nos cromossomas 8 e 10 
FGRG, responsáveis, ainda no espaço intrauterino, pela divisão e amadurecimento das 
células. O mau funcionamento das células destes cromossomas faz com que as suturas se 
efetuem de modo precoce, isto é, a ossificação faz-se de forma muito serôdia no 
desenvolvimento da criança. Numa criança que se desenvolve normalmente, as suturas 
vão ocorrendo com o crescimento do crânio. Na criança com SP, as suturas precoces 
fazem com que o crescimento se vá observando anormal, assimétrico, tanto a nível 
craniano, como a nível da face.  
Sintetizando, na SP, a criança apresenta os dedos dos pés e das mãos anormalmente 
largos e desviados, podendo, ainda, apresentar uma sindactilia17 parcial nos dedos, tanto 
das mãos como dos pés (quando os dedos são curtos) 
Em certos casos existem, segundo a literatura, e como comorbilidades a perda de 
audição; atraso cognitivo/intelectual e neurológico, hidrocefalia, problemas 
oftalmológicos (como proptoses oculares severas), anquilose das articulações nos ombros 
e/ou nos cotovelos e problemas respiratórios. 
Existem algumas características peculiares: a apresentação de craniossinostoses, em 
que ocorre uma fusão prematura num processo precoce e as articulações fibrosas dos 
                                                 
 
17 Sindactilia - “fusão dos dedos das mãos ou dos pés, que se pode dar em dois ou mais dedos, 
unidos entre si por membranas interdigitais que se estendem nos mesmos dedos […]Haverá polisindactilia 
quando houver vários dedos aderidos, mas é muito raro.[…Trata-se de uma malformação congénita pouco 
frequente e pode ser classificada como completa ou total, incompleta ou parcial e terminal […] 
geralmente, está associada a síndromes decorrentes de malformação intra-uterina por causas variadas. 
[…] É a anomalia congénita mais frequente da mão…e ocorre uma vez a cada dois mil, duzentos e 





ossos do crânio. Nas crianças, em geral, o crânio expande uniformemente conforme o 
crescimento do cérebro; nas crianças com Síndrome de Pfeiffer, ou que tenham 
craniossinostoses, uma ou duas dessas suturas encerram de forma prematura, causando o 
crescimento anormal e assimétrico do crânio e da face.  
No Guía para entender el síndrome de Pfeiffer, editado pela Children’s 
Craniofacial Association, de Dallas, podem ler-se algumas destas características 
evidenciadas pelos portadores desta alteração genética: 
 
“Los pacientes com el Síndrome de Pfeiffer tienen una cabeza 
desproporcionadamente ancha com una frente alta y la mitad de la cara 
hundida (el área de la cara desde la mitad de cuenca del ojo hasta la 
mandíbula superior). La nariz es frecuentemente pequeña y apresenta un 
puente nasal bajo. Los ojos puden estar ampliamente separados 
(hipertelorismo) y ser prominentes (proptotic) debido a la poca profundidad 
de las cuencas de los ojos (órbitas).” 
 
Outra característica que se pode verificar nestes indivíduos é a apresentação de 
polegares curtos e os dedos grandes dos pés são separados do resto dos dedos (sindactilia-
separação da membrana interdigital) ocorre, por vezes, entre o segundo e terceiros dedos, 
tanto das mãos, como dos pés. Não raras vezes, ocorre, ainda, a chamada “braquidactilia”, 
quando os dedos de mãos e pés são anormalmente curtos.  
Ocorre em alguns casos que os indivíduos têm polegares e dedos grandes dos pés 
alargados e desviados e uma sindactilia parcial dos pés e mãos. Por vezes podem também 
estar presentes casos de hidrocefalia, proptoses oculares severas, problemas nas 













Diagnosticar Síndrome de Pfeiffer 
 
 
A Síndrome de Pfeiffer pode ser suspeitada clinicamente com base nas 
manifestações clínicas referidas e confirmada molecularmente por estudo dos genes 
FGFR2 e FGFR1. 
Existem algumas subcategorizações desta síndrome. Se consultarmos o 
ORPHANET, sítio virtual de referência europeu para as doenças raras, encontramos dez 
menções, que a seguir se transcrevem: 
• 710|Síndrome de Pfeiffer; 
• 93258|Síndrome de Pfeiffer clássico; 
• 93258|Síndrome de Pfeiffer tipo 1; 
• 93259|Síndrome de Pfeiffer tipo 2; 
• 93260|Síndrome de Pfeiffer tipo 3; 
• 3224|Síndrome de Pfeiffer-Kapferer; 
• 2921|Síndrome de Pfeiffer-Mayer; 
• 2871|Síndrome de Pfeiffer-Palm-Teller; 
• 2872|Síndrome de Pfeiffer-Singer-Zschlesche, 
• 33577|Síndrome de Pfeiffer-Weber-Christian 
 
Cada código que precede a doença rara corresponde a uma patologia catalogada e 
registada a nível europeu. Destacámos a Síndrome de Pfeiffer Clássica e a de tipo 1 pois 
permite verificar que se utilizam os mesmos códigos, uma vez que são uma e a mesma 
manifestação da síndrome. 
Procedemos à consulta do sítio18 ”OMIM” que é de acesso clínico. Nele se relata 
as descrições de Pfeiffer (onde este descrevia o caso de oito pessoas numa família com a 
patologia a atravessar três gerações) e de Noack (sendo que neste sítio é feito paralelo  
com ACV V, Síndrome de Noack para SP); pois antes de Pfeiffer, Noack havia observado 
um pai de 43 anos com uma filha de 11 meses com esta anomalia. Foi-nos possível ler, 
                                                 
 





por ordem cronológica, os artigos escritos a este respeito, bem como diagnósticos 
efetuados pelo mundo sobre esta doença rara.  
Mas na literatura por nós consultada são apontados três subtipos, consoante a 
apresentação do seu grau de severidade. (Hamouda, et al., 2012), (Giancotti, et al., 2016), 
(Martinez-Basalo, et al., 1997), (Vogels & Fryns, 2006), (Redett, 2007),  
Os pacientes com a síndrome de Pfeiffer de grau 1 têm um prognóstico mais 
favorável, pois não apresentam limitações do foro cognitivo, uma vez que têm um 
desenvolvimento neurológico e intelectual dentro dos parâmetros normais para a sua faixa 
etária. As suturas do crânio encerram prematuramente e podem apresentar hidrocefalia 
(acumulação de líquido no encéfalo). Como referiremos ao longo do nosso trabalho, este 
é um diagnóstico apenas médico (ou clínico), pois implica a realização de alguns exames 
e a monitorização do recém-nascido por uma equipa multidisciplinar. 
Nos indivíduos com Síndrome de Pfeiffer tipos 2 existe uma deformidade craniana, 
em que este se assemelha a uma folha de trevo e que se deve a essas extensas suturas do 
crânio. Não raras vezes, concomitantemente, encontramos “proptosis” -que são olhos 
protuberantes (onde podem coexistir doenças do foro oftalmológico), além das anomalias 
dos dedos das mãos e pés. Nestes indivíduos existem, habitualmente, atraso no 
desenvolvimento e incapacidade intelectual. 
A Síndrome de Pfeiffer de tipo 3 pauta-se pelas mesmas características que as do 
tipo 2, exceto na configuração craniana em que a deformação craniana não apresenta o 
crânio em forma de “folha de trevo”. 
Atualmente, a nível europeu tenta-se que haja despiste de algumas doenças do foro 
cromossómico, num período pré-natal e, mesmo no aconselhamento pré-concecional aos 
casais. No entanto, estaremos a caminhar para uma natalidade mais consciente ou 
estaremos a criar oportunidades de menos sensibilidade e tolerância pela diferença, em 
relação a quem apresente algum handicap, alguma anomalia?19 Esta é uma das reflexões 
que o Professor Jean-Louis Mandel nos coloca por ocasião duma aula em que defende 
que os investigadores, cientistas e sociedade civil têm de fazer porque poderemos estar a 
                                                 
 
19 https://www.college-de-france.fr/site/jean-louis-mandel/closing-lecture-2016-06-01-10h30.htm-
consultado e assistido no dia 18 de abril de 2016 






evoluir para um maior conhecimento e previsão de doenças raras, mas, ao eliminar 
algumas criaremos uma “limpeza” que não será benéfica do ponto de vista ético. O 
Catedrático questionava a plateia de forma retórica sobre quem irá determinar as doenças 
que poderão e deverão ser erradicadas e as que continuarão a poder existir. Serão as mais 
graves? Quais são as mais graves? E nós questionamos, existindo no caso de SP tantas 
variações de fenótipo para as mesmas alterações genéticas, quais serão os casais que 




























Prevalência da Síndrome de Pfeiffer 
 
Estima-se, segundo alguns dados da literatura, que a Síndrome de Pfeiffer terá uma 
incidência de 1 por cada 100.000 indivíduos, na realidade americana.  
Em Portugal, e no que diz respeito ao aparecimento de craniossinostoses na consulta 
pediátrica, esta cifra-se numa proporção de 0,6 em cada 1000 recém-nascidos (Firme & 
Ferreira, 2015). O que equivale a dizer-se que surge, com alguma frequência, no 
quotidiano da consulta pediátrica. Ressalvamos que nem sempre a existência de 
craniossinostoses significará a existência da Síndrome de Pfeiffer (SP). 
No caso do nosso aluno, poderá ser uma situação familiar atendendo à informação 
de que alguns familiares terão características semelhantes. No entanto, nunca foram 
referenciados por apresentarem a SP e nunca tiveram qualquer medida educativa por esse 
diagnóstico ou acompanhamento médico. 
Na página francesa « Les Petits courageux » (um sítio virtual, dinamizado pela 
associação que apoia algumas destas doenças raras e pouco conhecidas), pode ler-se que 
em cada 50 000 crianças, uma poderá apresentar síndrome de Crouzon e, numa proporção 
mais elevada, uma criança em cada 100 000 poderá apresentar síndrome de Apert ou de 
Pfeiffer. Apesar do nosso caso ser sindromático e se enquadrar nas doenças raras, esta é 
uma anomalia que nem sempre é do foro sindromático, sendo frequente na consulta 
pediátrica e portanto, é importante que todos os médicos estejam alerta para a deteção 
desta anomalia. Nas redes sociais, existe já uma página em que os pais acorrem pedindo 
que outros pais que passaram pela situação cirúrgica dos seus filhos possam partilhar 
como foi a sua experiência, como correu o recobro deste tipo de cirurgia, entre outros 
pedidos.20  
Será proveitoso que a criança seja alvo de uma intervenção precoce, pelo facto desta 
doença rara implicar muitas alterações no desenvolvimento motor da criança, bem como 
no seu desenvolvimento neurológico e intelectual, que deverá ser vigiado (do ponto de 
visto clínico) e monitorizado e alvo de intervenção na esfera educativa e no seio familiar. 
Temos certeza que o nosso aluno se não tivesse tido intervenção da psicomotricidade e 
                                                 
 







da intervenção do acompanhamento domiciliário não teria desenvolvido as suas 
competências para igualar-se em oportunidades com os seus pares que não apresentavam 
handicap nenhum do foro psicomotor. São apontados pelos especialistas alguns factores 
de risco potencial: a idade materna avançada, a exposição ao fumo de tabaco materno, a 
residência materna em alta altitude, os tratamentos de fertilidade, a raça branca e o sexo 






























Terapêuticas e intervenções na Síndrome de Pfeiffer 
 
Não podemos deixar de pensar nas palavras de António Damásio quando nos 
explica a morosidade das descobertas do cérebro/mente quando comparadas aos 
progressos da biologia moleculares. (Damásio, 2011)  
Na SP existem também factores que inviabilizam mais estudos e investigação na 
área desta doença rara: por um lado não é mencionada a síndrome e não a utilizam nem 
para receber benesses aquando da realização de provas finais de ciclo, não pedem mais 
tempo para as realizar, não obstante todos os intervenientes no processo educativo terem 
verificado que o aluno se cansa facilmente. O falar sobre a patologia faria com que um 
maior número de docentes fosse sendo sensibilizado para as manifestações desta 
síndrome e esta espécie de omissão por esquecimento impede que se estabeleçam mais 
estratégias de intervenção, implicam um descobrir mais paulatino e moroso que só pode 
ser efetuado pela observação dos docentes interessados, uma vez que esta não é relatada 
pelo próprio aluno sindromático. As intervenções implementadas às crianças com 
Síndrome de Pfeiffer são baseadas na opinião de uma equipa multidisciplinar composta 
por um neurocirurgião, um cirurgião plástico, um dentista, um ortodontista, um 
otorrinolaringologista, um técnico de audiologia, um terapeuta da fala, um geneticista e 
um pediatra. Nesta equipa são ponderadas tanto as cirurgias, como as terapêuticas que 
poderão incluir a terapia da fala, ou a entrada precoce na escola para favorecer a 
socialização e a aquisição de algumas competências específicas da linguagem e /ou do 
desenvolvimento. 
Primeiramente existem exames complementares efetuados, ainda, no contexto 
hospitalar, avaliando-se a pressão intracraniana que pode ocorrer quando as 
craniossinostoses são sindromáticas. Na anamnese são pedidos os antecedentes 
familiares, a idade materna, o hábito tabagístico ou a existência de tratamentos de 
fertilidade, a multiparidade ou malformações uterinas ocorridas anteriormente; as 
síndromes e malformações, os antecedentes pessoais: gemelaridade, prematuridade, 
oligohidrâmnios, a posição intrauterina, o torticollis uterino, a posição de deitar, e 
evolução do perímetro cefálico, o atraso de DPM (desenvolvimento psicomotor), o 
enfarte perinatal, os défices neurológicos e as hidrocefalias. 
A observação pediátrica deve contemplar a observação craniana e deve incluir uma 





do perímetro cefálico, a avaliação de dismorfias ou de outras anomalias de ordem 
músculo-esqueléticas ou cardíacas (se em contexto sindromático) e a avaliação do 
desenvolvimento psicomotor. 
A cirurgia é recomendada antes do primeiro ano de vida, para separação das suturas 
que se efetuaram precocemente, permitindo que o cérebro e o crânio cresçam pelo 
espaçamento daí advindo. 
A consulta de cirurgia é indicada sempre que se pretenda cuidar e seguir a parte 
estética do indivíduo e, muitas vezes, para um maior alargamento da zona ocular, 
ajudando a preservar a acuidade visual. É também pontualmente necessário separar a 
membrana interdigital, que se afigura, até aí, unida. 
A audiologia também é consultada, pois não raras vezes existem problemas 
auditivos e há que recorrer à cirurgia do foro da otorrinolaringologia para recuperar a 
audição, sendo referida a hipoacusia ou a necessidade de implante coclear, nalguns dos 
artigos científicos por nós consultados. (Aparicio, 2008) 
O recurso à consulta do dentista está indicado para o segundo ano de vida, segundo 
a recomendação do Guia da Associação (Redett, 2007) que tem por finalidade informar e 





















Diabetes Mellitus- tipo 1 
Conceito de Diabetes Mellitus –tipo 1 
 
A Diabetes é, segundo Costa (2013), a 
 
 “designação dada a um grupo de processos patológicos caracterizados por 
emissão de urina em grande quantidade (poliúria) e pela existência de sede intensa 
(polidispsia). Quando utilizada a designação diabetes de forma isolada tem, 
geralmente, o significado da forma mais comum e frequente da doença: Diabetes 
mellitus ou Diabetes açucarada.” 
 
 Os vários panfletos de sensibilização e informação editados pela Associação 
Protectora dos Diabéticos de Portugal referem que: 
 
“A Diabetes Mellitus é uma doença crónica caracterizada pelo aumento dos 
níveis de açúcar (glicose) no sangue. A quantidade de glucose no sangue chama-se 
glicemia. A glucose constitui a principal fonte de energia do organismo, sendo 
proveniente da digestão e da transformação dos alimentos como os amidos e os 
açúcares presentes na alimentação. Para que a glucose possa ser utilizada pelo 
organismo como fonte de energia é necessária a insulina. 
A insulina é produzida pelas células do pâncreas. A sua ação está relacionada 
com o metabolismo dos açúcares, das gorduras e das proteínas que são a base da nossa 
alimentação, constituindo as fontes de energia do organismo.” 
 
De todos os autores consultados, constatamos que a DM é uma patologia que afeta 
o quotidiano dos indivíduos, uma vez que implica educação do próprio e do seu agregado 
familiar e acompanhamento médico. Interfere também nas escolhas alimentares e implica 
uma aceitação da sua condição diabética, alterando não só a alimentação ingerida, mas 
também os momentos em que se efetuam o aporte de nutrientes, uma vez que obriga a 
comer amiúde. O tratamento inclui controlo da glicemia e consequente autocontrole dos 
alimentos ingeridos. Por este motivo se diz que é possível controlar a Diabetes pois tendo 
a alimentação controlada, a glicemia está controlada.  
Procedemos à consulta de alguns artigos sobre o aparecimento de DM ocorridas na 
cidade espanhola de Valência e em zonas de Portugal continental, tendo-se observado que 





prevendo-se que venha a aumentar. Na cidade de Salamanca a incidência é muito alta, 
segundo os mesmos critérios e sendo uma das maiores descritas em Espanha. 
Segundo Rigaud21 aquando do diagnóstico da DM, os pais não devem entrar em 
pânico pois para este autor a Diabetes não é um drama. Nenhuma atividade e nenhum 
alimento estão interditos. Segundo ele, e esse é o objetivo do seu livro, acalmar as 
angústias num livro sério, concreto e claro, fazendo com que os pais participem na 
educação terapêutica dos seus filhos. Esta educação terapêutica consiste num 
aconselhamento aos pais, no sentido de perceberem que o seu filho tem uma doença 
crónica que os angustia e angustia, também, o próprio doente, sobremaneira no início 
quando se lhes anuncia o diagnóstico. Instalam-se medos parentais, imaginando o pior, 
temendo não saberem o que fazer, medo da ocorrência de complicações, desconfiando da 
alimentação. Um dos objetivos é o de lutar contra mitos e desmistificar o 
acompanhamento da diabetes dos seus filhos, fornecendo-lhes as chaves para melhor 
compreenderem e melhor tratarem a diabetes, de forma rigorosa, sem medos e sem 
vergonha. 
Nesta obra são referidos os vários tipos de diabetes e mencionados outros, que por 
não serem do nosso interesse, não serão explicitados. Interessa-nos distinguir a existência 
de dois tipos de diabetes -os mais comuns: diabetes tipo 1 e diabetes tipo 2.  
A Diabetes de tipo 1 está relacionada com uma privação de insulina. É por isso, que 
esta é administrada, todos os dias, pois é uma hormona vital para o funcionamento celular, 
uma vez que a glucose é um açúcar vital para o organismo. 
A Diabetes de tipo 2 (que não será do interesse do nosso estudo), está relacionada 
com uma resistência à insulina. As células do organismo respondem mal à insulina e têm 
mais dificuldade em utilizar a referida glicose.  
Em ambas as situações, o autor aconselha a que se separe a criança da diabetes. Um 
filho com diabetes não é a diabetes, nem diabético. Segundo o autor, essa criança sofre 
da Diabetes. Existe, ainda, a sugestão de que os pais poderão falar de alguém que tenha 
Diabetes, reforçando que não é uma doença grave, uma vez que se controla muito bem, 
salientando que esta condição não o impede de ter amigos, de sair, de praticar desporto, 
nem de fazer férias, entre outras actividades. 
                                                 
 





Causas da Diabetes 
 
As causas da Diabetes nem sempre são conhecidas, uma vez que são próprias do 
sistema de defesa do organismo. É como se o sistema imunitário, do próprio indivíduo, 
atacasse e destruísse as células do pâncreas.  
Também não está diretamente relacionado com os hábitos de vida ou com a ingestão 
de uma alimentação pouco correta.  
Em suma, não há nada que o indivíduo possa fazer para evitar o aparecimento da 
doença. 
 Após o surgimento desta, e o seu diagnóstico médico, há que efetuar as terapêuticas 
e incutir novos hábitos no quotidiano: ter uma alimentação equilibrada; realizar exercício 
físico regular, vigiar a glicemia e fazer, se necessário, o aporte da insulina que o seu 
pâncreas já não fabrica, injetando – a de modo a que os níveis de açúcar no sangue estejam 
sempre dentro dos parâmetros adequados à faixa etária do indivíduo. 
No portal dos diabéticos 22 pode ler-se que :  
 
“Na Diabetes do Tipo 1, as células ß do pâncreas deixam de produzir 
insulina pois existe uma destruição maciça destas células produtoras de 
insulina. As causas da diabetes tipo 1 não são, ainda, plenamente conhecidas. 
[…] Contudo, sabe-se que é o próprio sistema de defesa do organismo 
(sistema imunitário) da pessoa com Diabetes, que ataca e destrói as suas 
células b. A causa desta Diabetes do tipo 1 é, pois, a falta de insulina e não 
está directamente relacionada com hábitos de vida ou de alimentação 
errados, ao contrário do que acontece na diabetes Tipo 2.” 
 
Os portadores de diabetes habituam-se a medir os valores da sua glicámia em dois 
momentos fundamentais do dia.  
Recorremos ao Portal da Diabetes e observámos uma ilustração informativa que 
nos indica os valores normativos nesses momentos: em jejum e duas horas após comer. 








Nele é possível verificar que os valores normativos para a glicémia, no período em 
jejum, estarão entre os 70mg/dl e os 100 mg/dl.  
Duas horas após a refeição estes valores serão aceitáveis entre 70 mg/dl até um 




Figura 5 -Valores da Glicémia 























Terapêuticas e intervenções na DM 
 
A Diabetes pode ocorrer com vários sintomas, que variam de indivíduo para 
indivíduo, como sejam: o urinar muito (poliúria); ter muita sede (polidipsia); sentir muita 
fome (polifagia); emagrecer de modo rápido, sentir fadiga e dores musculares, ter dores 
de cabeça, náuseas e vómitos, entre outras manifestações sintomáticas. O tratamento é 
baseado na (auto)vigilância da glicemia e pelo (auto)controlo quer da alimentação, quer 
do exercício físico praticado. 
Apesar de todos os cuidados que implica numa fase aquando do diagnóstico, esta 
patologia deve ser inserida na vida social e pessoal do indivíduo, por forma a não viver 
em função da sua doença, mas sim com padrões incutidos na sua vida quotidiana, fazendo 
com que a criança ou jovem se desenvolva como os seus pares. 
Relativamente à insulinoterapia existem várias indicações quer em relação aos 
locais de aplicação da mesma, quer em relação aos esquemas insulínicos a seguir. Estes 
variam de pessoa para pessoa, em função das suas características e das suas necessidades.  
No caso do nosso aluno, sempre que este efetuava um aporte de hidratos de carbono 
superior ao necessário, tinha de efetuar o reforço da insulina rapidamente pois a sua 
glicemia estaria elevada. Quando se sentia fraco e sem forças, condição já detetável, (por 
se tratar de um adolescente e ter a doença desde os 3 anos de idade), bastava-lhe ingerir 
hidratos de carbono, que geralmente assumia sob a forma de bolachas, disponível no seu 
“kit”, sem o qual não poderia andar. 
Na literatura por nós consultada, foi possível verificar que as doses de insulina 
administradas são também reduzidas consoante o tipo de exercício físico, a duração do 
mesmo e da hora do dia em que são efetuados. As quantidades de hidratos de carbono 
ingeridas têm sempre de estar em equilíbrio com a quantidade de insulina disponível. 
No que concerne à realização de Provas Finais de ciclo, sob a alçada do Júri 
Nacional de Exames, quando é publicado o Guia para Aplicação de Condições Especiais 
na Realização de Provas e Exames- indicado para as Necessidades Educativas Especiais, 
os problemas de saúde e as incapacidades de saúde temporárias, adequamos as 
necessidades dos alunos às condições necessárias para que o aluno possa realizar com 
sucesso a Prova Final.  
Salientamos que este Guia orienta também os alunos que, não estando abrangidos 





nacional, 3/2008 de 7 de janeiro). Estão, igualmente, incluídos os casos de alunos que 
padecendo de alguma patologia ou incidente, estejam com algum handicap e necessitem 
de “ajudas” para a realização destas Provas. Estes auxílios na realização das ditas Provas, 
variam consoante a gravidade e a situação limitativa do aluno em questão. As condições 
especiais previstas são: “provas ou exames adaptados”, “provas ou exames a nível de 
escola”, “provas e exames para alunos com surdez severa e profunda” (podendo até 
recorrer-se à presença de uma intérprete de Língua Gestual Portuguesa ou à realização de 
uma prova em que a Língua Portuguesa é a língua segunda, uma vez que o LGP é a língua 
materna do surdo); “adaptações do espaço/material”; “acompanhamento por um docente, 
“compensação ou tempo suplementar”.  
No caso do nosso aluno, pelo facto da realização da Prova ter sido precedida de um 
internamento na urgência pediátrica por valores glicémicos descontrolados, foi solicitado 
que, além do pedido feito anteriormente em que o aluno poderia sair para tomar algum 
medicamento, pudesse igualmente ingerir algum alimento (hidrato de carbono), caso 
sentisse a tal fraqueza ou mau estar que antecedem o seu desmaio. A Encarregada de 
Educação foi sempre muito presente e informou-nos que tudo costuma correr bem, 
embora se ele ficar em hipoglicemia é muito perigoso (correndo perigo de vida se não for 
encaminhado com urgência para o hospital).  
Relativamente ao seu quotidiano, a não ser que cometa algum excesso (por exemplo 
se ingerir bolos), não necessita de efetuar insulinoterapia durante o período em que tem 
aulas.  
Durante a estadia no 1ºCEB, alguns docentes e funcionários receberam formação 
para a administração da insulina quando o aluno dela necessitasse durante o período de 
aulas, bem como informação para verificarem o estado do aluno nos recreios. 
 Antes disso, durante o pré-escolar, o aluno tinha um horário mais adequado às suas 
necessidades, permanecendo com a turma durante o período da manhã e regressando a 
casa durante o turno da tarde. 
Atualmente, não sendo já nosso aluno, em conversa com o FA, soubemos que faz 
parte dum teste, em que os seus valores glicémicos são medidos através dum instrumento 
que efetua a leitura dos seus níveis de açúcar no sangue. O aluno pensa que poderá ser a 
fase que antecede a implantação da “bomba de insulina”, mas aguarda as indicações 
médicas que lhe são fornecidas na consulta do hospital onde é seguido. Enquanto 





bombas de insulina, também denominadas dispositivos de PSCI, seriam distribuídas à 
população. Inicialmente, de forma faseada e tendo em conta a faixa etária, em que serão 






















                                                 
 
23 https://www.sns.gov.pt/noticias/2017/11/14/diabetes-dispositivos-de-psci/ 





O “Perfil disgráfico” 
 
De que falamos quando mencionamos o “perfil disgráfico”? 
Para muitos de nós, ter disgrafia equivalente a ter uma Perturbação de 
Aprendizagem Específica, pois essa é uma das associações mais comumente 
estabelecidas com a Dislexia.  
Mas, atualmente, apresentar um “perfil disgráfico”, embora muitas vezes uma 
manifestação da Perturbação de Aprendizagem Específica, é uma perturbação da 
coordenação motora. Fala-se, ainda de “perturbação da aquisição da coordenação” ou de 
“Perturbação do desenvolvimento da coordenação”; terminologia para expressar a 
situação de crianças que apresentam dificuldades na aquisição de gestos e de movimentos 
da motricidade fina (como as de amarrar as sapatilhas, recortar com tesoura; entre outras 
atividades mais abrangentes como aprender a andar de bicicleta ou nadar). A coordenação 
global destas crianças é má, quando comparada aos seus pares, bem como a capacidade 
que têm para as representar no espaço. 
O artigo de Coralie Hancok refere que aproximadamente 85% das crianças 
dispráxicas apresentam problemas na escrita (Hancok, 2017). Para esta autora estas 
crianças apresentam “Disgrafia”. No artigo é apontada uma prevalência de 5 a 7% das 
crianças dos 5 aos 11 anos e o único tratamento ou intervenção indicados é a intervenção 
de um psicomotricista. 
A Perturbação da Coordenação Motora ou a Perturbação das Aptidões Motoras 
(caracterizada por uma fraca tonicidade nos movimentos que implicam a motricidade 
fina) e a Dispraxia são problemáticas que se inserem no desenvolvimento psicomotor da 
criança e que podem ter intervenção com programas da área da psicomotricidade. O nosso 
aluno manifestou dificuldades nesse âmbito, no ingresso escolar. Pode ler-se no Relatório 
da Equipa do Centro de Desenvolvimento da Criança24 que evidenciava “lacunas ao nível 
                                                 
 
24 Relatório da Equipa do Centro de Desenvolvimento da Criança em que figuram algumas 
orientações de acompanhamento do aluno após cessarem os acompanhamentos deste Centro. Pode ser 





da coordenação óculomanual (e.g., desenho, pintar, realizar enfiamentos, manusear a 
plasticina).”  
Para Évelyne Pannetier, a autora duma obra clínica sobre a dispraxia (Pannetier, 
2007), esta é uma perturbação neurológica que provoca dificuldades na planificação e na 
execução da sequência de movimentos para atingir um objetivo. Para a criança dispráxica 
a aprendizagem dos gestos e das ações que pautam o nosso quotidiano, como o facto de 
abrir uma porta, assume-se como um grande desafio.  
Para as crianças que apresentam a perturbação ou as que são dispráxicas, cada gesto 
do quotidiano implica um esforço enorme e, quando o realizam, executam-no sem 
habilidades, de modo “trapalhão”.  
A Dispraxia existe em 5 a 7 % das crianças entre os 6 e os 11 anos –segundo os 
dados apresentados na página virtual dinamizada pela associação francesa “Dispraxique 
mais fantastique”25. Este sítio virtual,26 de apoio aos pais das crianças com dispraxia(s) e 
das crianças dispráxicas, é defensor de que não existe uma « dispraxia », mas sim “várias 
dispraxias”. 
A dispraxia é entendida como uma espécie de anomalia na planificação e na 
automatização dos gestos voluntários.  
A realização de um gesto resulta da gestão coordenada e automática de numerosos 
factores temporais e espaciais que fazem recurso a uma pré-programação cerebral. Esta é 
incompleta nos dispráxicos, e nalguns casos, inexistente. O gesto nunca se torna 
automático e necessita sempre de um controlo voluntário e extremamente cansativo. Os 
autores (Kirby & Peters, 2010) referem que no caso das dispraxias ditas “visuoespaciais”, 
acrescem, ainda, de perturbações no olhar, na perceção visual e na representação do 
espaço. O mais comum é: a criança apesar de conceber bem o movimento/gesto, não o 
organiza, nem o realiza harmoniosamente. Nalguns casos ele é “trapalhão”, lento… e 
todas as suas realizações motoras e gráficas são medíocres, deformadas, rascunhadas”. 
Outros há, que necessitam de ajuda para vestir-se, lavar-se, bem mais do que a idade 
normal. Essa ajuda estende-se às refeições, precisando de ajuda para, por exemplo, partir 
a carne com a faca e, ainda assim, comer de forma pouco cuidada. 








Existem, ainda, os casos em que a criança apresenta um atraso gráfico persistente, 
os seus desenhos são pobres e a criança acede muito dificilmente ao domínio da escrita 
cursiva. Além destas dificuldades, revela dificuldades na organização do seu trabalho, na 
arrumação da sua mochila, no manuseio da régua, da tesoura, da borracha, entre outros 
utensílios e/ou materiais de escrita.  
Nos casos de dispraxia visuoespacial, as crianças apresentam mesmo em todas as 
atividades que envolvam o espaço: geometria, geografia, discalculia espacial, leitura 
(lentidão). A todas estas problemáticas estão muitas vezes associadas algumas 
perturbações: poderá existir uma perturbação da coordenação motora global, em que a 
criança salta e corre de forma desordenada, cai, esbarra, entre outras atitudes que o fazem 
parecer um verdadeiro “trapalhão”. Poderá existir uma perturbação da atenção 
significativa, problemas do âmbito da linguagem oral (fala tarde, pronuncia mal ou 
articula mal). No entanto, tratam-se, na maioria dos casos, de crianças inteligentes, 
curiosas, faladoras, que aprendem com prazer e eficazmente.  
O conselho que é deixado aos pais é o de, desde cedo, colocar em marcha os apoios 
necessários: da ortóptica (despistando e/ou implementando programas terapêuticos com 
vista à reeducação e reabilitação motora e funcional da visão binocular e da deficiência 
visual), da terapia da fala, da psicomotricidade, da terapia ocupacional e do apoio 
psicológico. Apelam ainda ao trabalho coerente entre família e escola para que todos os 
apoios sejam eficazes.   
Como causas para a apresentação desta problemática nas crianças existem várias 
suposições: poderão ser lesões cerebrais (crianças que foram prematuras, com 
traumatismo craniano, com tumor ou acidente vascular. Nestes casos, fala-se de dispraxia 
de lesão.  
Contudo, existem crianças em que sem estes antecedentes, não se desenvolveram 
adequadamente estas funções práxicas, (em que parece existir uma disfunção cerebral e 
localizada) ainda que todas as outras funções cerebrais sejam normais. Fala-se então em 
"dispraxia do desenvolvimento”.  
Quando não existem comprometimentos médicos, nem problemas de 





categorização num quadro de perturbação específica do desenvolvimento das aquisições, 
segundo o CID 1027. 
Em suma, poderíamos resumir o conceito de dispraxia à perturbação da aquisição 
da práxis, em que as funções que permitem a coordenação voluntária dos movimentos 
estão alteradas, isto é, os gestos sendo o resultado duma aprendizagem que vai 
progressivamente sendo conduzida à automatização; em que cada gesto pressupõe uma 
programação e informações cinestésicas, vestibulares e proprioceptivas sobre a posição 
dos membros no espaço, do tónus e da velocidade de execução, não permite o ajustamento 
dos movimentos e o controlo postural. 
Segundo o Professor de Pediatria, Patrick Berquin (que redige o prefácio da obra 
100 idées pour aider les élèves dispraxiques),28 não podem existir sobreposições entre os 
conceitos de Perturbação da aquisição da Coordenação e Dispraxia porque ambos se 
distinguem. Para este pediatra catedrático, a sigla TAC (trouble d’acquisition de la 
coordination, utilizada em França) será a tradução da expressão inglesa “Developmental 
Coordination Disorder”, e estará muito próxima da noção de dispraxia desenvolvimental 
ou do desenvolvimento. No entanto, para este especialista a TAC faz referência às 
perturbações da coordenação e da motricidade fina, enquanto que Dispraxia estará para 
as dificuldades na coordenação motora, as perturbações visuoespaciais e visuo-
construtivas e das práxis complexas.29 
Dispraxia e TAC estão frequentemente associadas a outras perturbações, tais como 
a dislexia. Por este facto foram, durante muito tempo, desconhecidas e os seus 
diagnósticos feitos tardiamente. No entanto, na opinião de Berquin (Kirby & Peters, 
2010), estas perturbações afetam 5% - 6% da população em idade escolar.  
Embora menos conhecidas que a Disfasia e a Dislexia, a Dispraxia e a Perturbação 
da Coordenação Motora são, segundo este especialista, perturbações específicas da 
aprendizagem que deverão ser conhecidas e tidas em conta para que ocorram intervenção 
e reeducação específicas a estas problemáticas, bem como apoios educativos. É 
                                                 
 
27 CID (classificação internacional de doenças), publicada sob a responsabilidade da Organização 
Mundial de Saúde. “CIM”-Classification Internationale des Maladies, na língua francesa 
28 Prefácio da obra de Kirby & Peters, 2010 





imprescindível apoios especializados na disgrafia, nas dificuldades lógico-matemáticas e 
na geometria, bem como na lentidão com que executam a escrita. 
No que concerne o perfil disgráfico, o nosso aluno evoluiu favoravelmente e 
apresenta, na atualidade, uma caligrafia bem desenhada, percetível e soubemos mesmo, 
através da Encarregada de Educação, que a docente de Português, do curso profissional 
em que ingressou no ensino secundário o elogiou pela letra, confirmando-se o motivo 
pelo qual, no nono ano, não foi pedida a condição de reescrita das Provas, como havia 






































































Tal como a nossa voz tem identidade, o nosso desempenho, a nossa escrita, as 
nossas competências também nos representam e projetam uma imagem de quem somos. 
A intervenção educativa abrange vários domínios com vista a exercitar essas 
competências-as menos desenvolvidas em cada aluno.  
No contexto educativo a intervenção educativa não se termina nos apoios 
pedagógicos e/ou especializados que são proporcionados a um aluno com Necessidades 
Educativas Especiais e que, no caso do nosso aluno, foram de um tempo letivo semanal.  
A este acresce, ainda, a possibilidade de esclarecimento de dúvidas relativa às  
disciplinas como Português, Inglês, Matemática, entre outras, em que semanalmente um 
docente está disponível para explicar e/ou realizar exercícios de aplicação dos conteúdos 
aos alunos que queiram comparecer, uma vez que o apoio educativo, atualmente 
denominado “explicações” é de caráter opcional aos alunos. No entanto, poderá ser de 
índole obrigatória, quando é mencionado no Plano de Acompanhamento dos alunos, 
quando os Conselhos de Turma se deparam com alunos que apresentem mais de três 
níveis negativos ou, quando apresentam nível negativo às disciplinas de Português e de 
Matemática, simultaneamente, uma vez que estes níveis implicariam a sua retenção. O 
Plano de Acompanhamento é implementado pelo Conselho de Turma e o Encarregados 
de Educação toma conhecimento dele, ora para colaborar no cumprimento destas 
medidas, ora para fazer cumprir horário de estudo da disciplina em que existam mais 
dificuldades. É assinado pelo responsável pelo aluno, autorizando as medidas educativas 
implementadas ao seu educando e inscritas no Programa Educativo Individual. 
Ao estar abrangido pelo Decreto-Lei nº33/2009 de 31 de dezembro, este aluno 
usufruiu de medidas educativas que se encontram previstas por lei e que estavam inscritas 
no seu Programa Educativo Especial, reescrito anualmente sob a coordenação do Diretor 
de Turma e do docente de Educação especial, por decisão do Conselho de Turma. 
O FA usufruiu das medidas educativas de apoio pedagógico personalizado e de 
adequações no processo de avaliação. A primeira medida consiste no “reforço das 
estratégias utilizadas individualmente, no grupo ou turma aos níveis da organização, do 
espaço e das actividades”; no estímulo e reforço das competências e aptidões envolvidas 





individualmente ou no seio do grupo ou da turma e o reforço e desenvolvimento de 
competências específicas. A par com este, existe ainda a adequação no processo de 
avaliação que se distribui por vários domínios da sua avaliação.   
No que concerne a segunda medida educativa implementada (adequações no 
processo de avaliação), esta pauta-se pela aplicação de adequações, medidas facilitadoras 
das aprendizagens do aluno, e que se implementam geralmente nalguns parâmetros da 
avaliação do aluno. Poderão ser implementadas em alguns parâmetros como sejam: no 
tipo de prova, nos instrumentos de avaliação e/ou na sua certificação, e ainda, nas 
condições de avaliação, quer seja nas suas formas e meios de comunicação, na 
periodicidade, local de execução ou na duração das mesmas. 
No caso do nosso aluno, houve necessidades que fizeram com que o Conselho de 
Turma achasse benéfico a implementação das medidas educativas de apoio pedagógico 
personalizado e de adequações no processo de avaliação, nas disciplinas de Português, 
Matemática, Inglês, Francês, Ciências Naturais, Geografia, História e Físico-Química.  
A título de exemplo observemos o “impresso de adequações no processo de 
avaliação“ efetuadas pelo Conselho de Turma na sua avaliação, durante a frequência do 
nono ano de escolaridade. Podem verificar-se adequações nos parâmetros do tipo de 
prova, nos instrumentos de avaliação e certificação e, nas condições de avaliação. Estas 
medidas educativas foram efetuadas nas disciplinas de Português, Francês, Inglês, 
Matemática, Ciências Naturais, Física Química. Salientamos que nas disciplinas de 
Português e Matemática, onde o aluno realizaria Provas Finais de Ciclo e onde iria 
beneficiar de condições especiais, estas foram elaboradas, ao longo do ano, de acordo 
com a estrutura das provas supramencionadas. Nas disciplinas de Inglês, História, 
Ciências Naturais e Geografia, as adequações efectuadas centraram-se na utilização 
preferencial de respostas curtas ou fechadas, como as respostas de escolha múltipla, os 
verdadeiros e falsos, os exercícios lacunares ou de associação, entre outra tipologia de 
exercícios, tendo-se optado, nalgumas situações por apresentar a lista de palavras, a 
realização de exercícios com menor grau de dificuldade comparativamente aos seus pares 
ou respostas de ligação da informação. As adequações implementadas por alguns dos 
membros do Conselho de Turma são assinaladas no respectivo impresso que se apresenta 
como um anexo ao Programa Educativo Individual do aluno e é assinado pelos docentes 





Ainda, no âmbito das adequações implementadas pelo Conselho de Turma houve 
lugar a adequações no parâmetro das condições de avaliação, nomeadamente no que 
concerne o tempo de realização dos momentos de avaliação, pelo facto do aluno sempre 
ter evidenciado uma necessidade de tempo suplementar e de, durante o 1ºCEB ter 
apresentado uma caligrafia ilegível e de difícil leitura, para ele próprio, impossibilitando 
a leitura das suas notas pessoais. Atualmente o aluno apresenta caligrafia legível, com 
letra bem desenhada, grafando os seus registos com qualidade e com velocidade 
equiparável aos seus pares.  
Procedemos ao pedido de autorização para que realizasse Provas Finais de Ciclo 
com condições especiais (tempo suplementar e com saída da sala para toma de 
medicamentos e/ou alimentos). 
Ao longo do ano letivo, relativamente ao seu aproveitamento, apresentou os 
seguintes níveis: 
 










Ed.Vis.l Ed.Física FPS EMRC 
1º 
 
2 2 3 3 3 2 3 2 3 3 B 4 
2º  3 2 3 3 4 3 2 2 4 3 B 4 
3º  3 3 3 3 3 2 3 3 3 4 B 4 
 
Figura 6-Quadro do Aproveitamento  
Fonte : ficha do aluno 
 
Verificando-se que apresentou maiores dificuldades no primeiro per+íodo escolar, 
obtendo quatro níveis inferiores a três. Ao longo do segundo período conseguiu progredir 
e apresentou três níveis negativos e, no final do ano letivo conseguiu  transitar para o 
ensino secundário com sucesso, com apenas um nível inferior a três, na disciplina de 
Matemática. Embora tenha beneficiado de condições especiais durante o ano letivo, o 
aluno obteve classificação inferior a três nas Provas Finais de ciclo. 
Além destas condições especiais na realização das Provas Finais de Português e de 
Matemática, o aluno beneficiou de adequações no processo de avaliação, conforme já 
mencionámos ao logo do nosso trabalho. Essas medidas educativas permitiram que 
obtivesse sucesso ao longo desse ano letivo, tendo vindo a superar dificuldades e 





As medidas educativas implementadas pelo seu Conselho de Turma podem ser 
observadas no impresso que a seguir se apresenta e que é anexa ao Programa Educativo 




Figura 7 - Impresso de Adequações no Processo de Avaliação 
 
Fonte: Impresso de Adequações no Processo de Avaliação do PEI do aluno 
 
 
No verso figuram as adequações do âmbito das condições de avaliação e outras 







Figura 3-Verso do Impresso de Adequações no Processo de Avaliação 
 
 








































No que concerne ao método utilizado ao longo deste trabalho, recorremos à 
entrevista semiestruturada com todos os intervenientes.  
Para esta investigação, justificamos que as entrevistas semiestruturadas são aquelas 
que mais se adequam, por não serem totalmente abertas nem exclusivamente estruturadas, 
permitindo ao entrevistador orientar a entrevista, dar oportunidade ao entrevistado de se 
expressar livremente e desenvolver, posteriormente, ideias sobre a forma como os sujeitos 
entrevistados interpretam determinado fenómeno. (Bogdan, 1994) 
As entrevistas foram todas efetuadas na forma escrita, uma vez que desta forma os 
intervenientes teriam mais privacidade para expressarem as suas opiniões e experiências 
sem sentirem a pressão para proceder às respostas, visto que este assunto toma contornos 
de experiências pessoais, de reviver sentimentos e vivências.  
Relativamente aos pais da criança com SP, houve inicialmente uma conversa com 
o pai e a mãe da menina, só depois, se procedeu à transcrição desses relatos. 
No caso do nosso aluno, a mãe acedeu responder às questões e também estas foram 
antecedidas de uma conversa. 
No que concerne a médica geneticista a entrevista foi escrita, por forma a manter o 
rigor dos termos técnicos que envolvem esta doença rara. 
A educadora especializada, tal como os pais intervenientes, acedeu responder 
acerca deste primeiro e único caso que teve a seu cargo, até agora. A entrevista 
semiestruturada permitiu-nos obter a opinião dos intervenientes com o nosso aluno e as 
suas percepções sobre a Síndrome de Pfeiffer e a Diabetes Mellitus, de forma pouco 
invasiva, parecendo-nos que era importante atribuir um espaço para as emoções, pois esta 
é uma problemática desconhecida de todos os intervenientes, à exceção da médica 
geneticista. Todos os intervenientes tiveram de informar-se ou ser informados sobre esta 
doença rara, pois nunca tinham ouvido falar dela e não sabiam as implicações que esta 









Apresentação das entrevistas 
 
A partir das entrevistas efetuadas à educadora especializada (anexo I), à 
Encarregada de Educação do FA (anexo IV), aos Encarregados de educação de uma 
criança nascida em 2005 com a mesma síndrome (anexo III) e a uma médica geneticista 
(anexo II), é possível verificar que sobre a SP, como uma categoria, tendo obtido várias 
respostas consoante as categorias que a seguir se apresentam no quadro 2: 
 































esta patologia no inicio 
da intervenção, mas 
logo senti necessidade 
de me informar sobre as 
suas principais 




ocasião, fiquei triste 











era uma síndrome 





“Reagimos mal, muito mal! 
Nunca tínhamos ouvido falar 
da Síndrome de Pfeiffer!” 
 
“A nossa filha tem 
uma sobreposição dos três 
tipos. Não nos explicaram 
nada. Tivemos, 
inclusivamente, de efetuar os 
exames genéticos de 
confirmação por nossa conta, 
tendo acesso ao resultado do 
exame genético noutra 
unidade hospitalar e só 
passado um mês é que nos 
contactaram do hospital para 
comunicar o resultado, 
quando já tínhamos 
conhecimento da patologia! 
Depois do 
nascimento, a Carolina ainda 
permaneceu nos Cuidados 
Intensivos Neonatais e eu tive 
alta-conta a mãe. 
Suspeitaram que 
seria Trissomia 21, depois não 
sabiam de que se tratava. “ 
 
“Que me lembre vi, 
ao todo, 2 casos de S. 
Pfeiffer tipo1 quando 
trabalhava no 
Hospital de Santa 
Maria, já há vários 
anos.” 
“É uma doença 
genética causada por 
alteração (mutação) 
num de 2 genes 
(FGFR2 95% dos 
casos e FGFR1 
5%dos casos). A 
transmissão genética 
é de tipo dominante o 
que significa que o 





que há o Síndrome de 
Pfeiffer tipo2 e tipo 3 
que são situações 
muito mais graves, e 
não têm nada a ver 






“Na sala de 
aula o FA foi colocado 
próximo do professor e 























era autorizado a sair 
para comer sempre que 
sentia necessidade 
devido a ser portador 
da diabetes tipo 1. 
Nos primeiros 
anos de escolaridade 
frequentou somente a 
sala de aula curricular, 
por opção do 
encarregado de 
educação. 
Foi dispensado também 
de frequentar a 
expressão motora. 
Existiu também uma 
ligação com os serviços 
de saúde devido à 
diabetes que o FA 
apresentava, de forma 
a escola atuar em 




durante o dia, ele 
utiliza o gabinete 
da psicóloga 
escolar (para maior 
privacidade) e à 
noite a mãe ajuda 
na administração 
(na perna). 
Na escola da nossa 
localidade (2º e 3º 
ciclos) o nosso filho 
tinha sempre com 





“terá de efectuar a 
administração da 
insulina sempre da 
forma como o fez 
até agora porque, 
na consulta com a 
Drª Margarida 
Ferreira, nunca nos 
informou nada 
acerca dessa 
























[não está relacionado 
a Diabetes Mellitus à 



























que era uma patologia 
hereditária, mas que 
esta seria  menos grave 
e por conseguinte  com 
um nível de inteligência 
normal, procurei assim, 
estimular as suas áreas 
fracas , ou seja menos 
desenvolvidas para a 











nos que já tinha que 
frequentar o pré- 
-escolar 
devido ao síndrome 
que deveria ter 
alguns problemas 









“Neste momento, e 
após termos procurado ajuda 
(à nossa custa porque o 
Hospital nunca encaminhou o 
caso da nossa filha para 
nenhum hospital nacional, 
nem estrangeiro) estamos mais 
conscientes da problemática e 
temos informação acerca das 
várias cirurgias que a 
Carolina fará. A nossa vida 
familiar pauta-se por 
inúmeras consultas, a 
frequência da escola da C. e as 
nossas viagens para outras 
consultas. Ela já realizou duas 
cirurgias: uma em Portugal e 
a outra em Paris. No Hospital 
Nekers, é seguida por causa da 
 
“Não 
costuma dar défice 
cognitivo a não ser 
que haja 
complicações 
relacionadas com a 
compressão do 
cérebro ou 
hidrocefalia, o que 
pode acontecer 
sobretudo se não 
houver intervenção 
cirúrgica atempada. 
Em cerca de metade 
dos casos a criança 
pode ter défice 
















“Nos primeiros anos de 
intervenção precoce e 
de orientação no meio 
escolar, utilizou 
material adequado 
como lápis grossos 
para pintar e escrever 
devido aos seus 
problemas das mãos.” 
 








/intervenção junto da 
família, fomentando a 
confiança destes, quer 
na situação de apoio 
domiciliário, quer 
depois na situação de 
integração no meio 
escolar. Todo este 
trabalho contribuiu 
para que o aluno 
conseguisse 
acompanhar o 
currículo igual aos 
seus pares. 
Na situação de 
integração no meio 
escolar foi fundamental 
o trabalho colaborativo 
junto dos docentes e 
auxiliares de ação 
educativa e alunos, 
informando e 
desvalorizando alguma 
apreensão advinda do 
aspeto físico do FA. 
Na sala de aula o FA 
foi colocado próximo 
do professor e era 
autorizado a sair para 
comer sempre que 
sentia necessidade 
Síndrome de Pfeiffer. É um 
hospital que é um Centro de 
Referência para as Doenças 
Raras e onde somos sempre 
ajudados e atendidos nas 
consultas da especialidade. A 
C. está a ser acompanhada por 
um especialista desta área, de 
referência a nível mundial e 
que nos dá todo o apoio e 
encaminha para as consultas e 
exames necessários. 
Encontramos outros pais e 




pode condicionar a 
aprendizagem.” 
 
“o défice cognitivo 
não é comum, a não 
ser que haja 
complicações ou 






devido a ser portador 
da diabetes tipo 1. 
Nos primeiros anos de 
escolaridade 
frequentou somente a 
sala de aula curricular, 




















pedimos uma ajuda 
à segurança social 
(“Ajuda À terceira 
pessoa”), uma vez 
que o aluno ainda é 




insulina. É uma 





“Nenhum! Não tivemos apoio 
nenhum, apenas a primeira 
cirurgia da Carolina teve 
lugar no Hospital Santa 
Maria, em Lisboa e foi 
comparticipada; de resto 
vamos sempre às nossas 
custas e ainda temos de 
custear as viagens e a nossa 
estadia. A cirurgia em Paris 
custou 15.000,00€! Fora 
estadia e viagens e despesas 














“Na situação de 
integração no meio 
escolar foi fundamental 
o trabalho colaborativo 
junto dos docentes e 
auxiliares de ação 
educativa e alunos, 
informando e 
desvalorizando alguma 
apreensão advinda do 
aspeto físico do FA “ 
 
“Este apoio consistiu 
fundamentalmente num 
trabalho junto da 
família que no inicio 
“escondia/ protegia” o 
FA dos vizinhos e da 
escola, recusando  
matriculá-lo na pré da 
 
“Sim, (tivemos o 



















“Sim, a C. vai à escola e 
adora a escola. Corre bem e 
ela realiza as tarefas e 
brincadeiras com os seus 
colegas. Está inscrita na 
Educação Especial, tem 
Intervenção Precoce e iniciou 
acompanhamento psicológico 
e terapia ocupacional.” 
 
“Fomos sempre muito mal 
encaminhados e muito mal 
informados. Não tivemos 
qualquer encaminhamento e a 
informação sobre o problema 
foi praticamente nula, ou seja, 
fomos praticamente 
“abandonados” quando 
tínhamos uma bebé de 15 dias 






escola de residência. 
Fizemos visitas à 
escola em diferentes 
dias e horas, de forma 
a familiarizar o 
encarregado de 
educação e o FA com 
este espaço. Depois de 





matriculá-lo a tempo 
parcial, privando-o das 
horas de recreio com 
os amigos. 
No apoio domiciliário 
para além de 
trabalharmos a 
socialização, foi 
estimulado a nível da 
linguagem e da grafo 
motricidade.” 
“Considero que a 
família foi muito 
importante e a escola 
também o foi, no 
entanto a medida 
educativa desenvolvida 
e implementada 
durante a intervenção 
precoce ,a integração e 




diferenciado, dando – 
-lhe um 
acompanhamento 
individual durante a 
realização das tarefas, 
devido ao seu poder de 
concentração ser muito 
curto, foram um 
suporte afetivo que 
fomentaram a 
autonomia e o sucesso 
escolar, igualando-o 
aos seus pares.” 









“A consulta do Dr. 
Gil B. 
(neurocirurgia) tem 
sido adiada pelo 
hospital, pois ele 
não é considerado 
prioritário.” 
problemas evidentes e graves 
que necessitariam de 
intervenções urgentes. 
Começámos, por nossa 









Centro de Referência 







Após a revisão da literatura por nós efetuada e o acompanhamento ao aluno FA, 
observou-se que a doença rara, neste caso, dada a pouca severidade da SP, não tem tido 
muita interferência na aquisição e aplicação dos conhecimentos académicos embora, 
dadas as suas características, implique a adoção e a implementação de medidas 
educativas. Por este facto o aluno encontra-se abrangido pelo Decreto Legislativo 
Regional nº33/2009 de 31 de dezembro, por apresentar necessidades educativas especiais, 
sendo portador de uma doença crónica (Diabetes Mellitus) que necessita de cuidados 
diários e de monitorização, e evidenciando algumas dificuldades intrínsecas ao facto de 
ser portador da SP, nomeadamente no âmbito psicomotor, sobremaneira na motricidade 
fina.  
As características da sua doença rara (SP) implicaram a adoção de medidas 
educativas desde a mais tenra idade (Intervenção Precoce e Orientação Domiciliária), 
uma vez que influenciam as áreas da motricidade fina, das habilidades psicomotoras 
(nomeadamente das competências óculomanuais) e das aprendizagens e/ou dificuldades 
de aprendizagem.  
Através da pesquisa e das entrevistas efetuadas, percebe-se que a SP é diferente em 
cada caso e em cada contexto, podendo-se, no entanto, verificar que a inscrição nos 
serviços da educação especial e o acompanhamento pedagógico e de todas as terapêuticas 
e especialidades envolvidas são imprescindíveis para o desenvolvimento futuro destas 
crianças e jovens. 
Se procedermos à comparação das implicações na vida familiar e/ou escolar, 
verifica-se que embora tendo a mesma síndrome, os alunos (de idades diferentes) 
apresentam qualidade de vida diferente. Enquanto o nosso aluno tem um quotidiano em 
tudo semelhante aos seus pares, à exceção da vigilância aos valores glicémicos e 
consequente administração de insulina, a criança com SP (C.) necessita de máscara para 
dormir. Enquanto o nosso aluno nunca teve de efetuar cirurgia, a C. já efectuou duas 
cirurgias craniofaciais e tem agendadas muitas mais, por forma a acompanhar o 
crescimento craniano. 
No entanto, e pelo facto da SP não estar associada à DM, a C. nunca teve problemas 





Ambos frequentam a escola, apresentando-se este espaço como um local favorável 
ao desenvolvimento de competências e habilidades, tanto no desenvolvimento 
psicomotor, como nas aprendizagens académicas e como espaço promotor e salutar das 
relações interpessoais com os seus pares. 
Outro aspeto primordial a ser considerado é a informação que deverá existir sobre 
a SP e sobre a DM. Os docentes têm de ser sensibilizados sobre cada umas das situações 
porque só conhecendo as implicações na vida diária e no desenvolvimento duma criança 
ou dum jovem, poderão saber agir em conformidade, procedendo às adequações que 
julgarem necessárias à situação. 
Em nosso entender, é necessário saber que competências promover e exercitar junto 
destas crianças ou jovens, existindo uma interligação entre a escola e a saúde de modo a 
que as aprendizagens destas crianças se efetuem de acordo com o nível de escolaridade. 
Decorrente das entrevistas aos encarregados de educação gostaríamos que este trabalho 
servisse de sensibilização aos docentes e educadores (do ensino regular e da educação 
especial) para que fosse possível implementar apoios pedagógicos adequados e 
promotores de um desenvolvimento harmoniosos e da igualdade de oportunidades de 
aprendizagem dos seus pares. Gostaríamos, também que servisse de ponte entre a escola 
e os cuidados de saúde, uma vez que as especialidades médicas frequentadas são áreas 
vitais para o sucesso educativo e para uma vida com qualidade de vida e inclusiva no 
contexto escolar. 
Por último, gostaríamos de relembrar que foram e são de grande importância as 
consultas e/ou sessões de Psicologia; Psicomotricidade, Apoios da Educação Especial; 
Terapia da Fala; Audiologia; Terapia Ocupacional; Especialidades médicas como a 
Genética, a Ortopedia, a Neurologia, a Neurocirurgia, a Pediatria, a Otorrinolaringologia, 
a Medicina Dentária, a Oftalmologia, a Reumatologia; a Cirurgia, entre tantas outras 
especialidades imprescindíveis à boa avaliação das capacidades dos portadores desta 
Síndrome de Pfeiffer que se apresenta tão diferente de pessoa para pessoa.  
Toda a avaliação realizada, no contexto da saúde e que depois é encaminhada no 
ingresso da creche, do pré-escolar e/ou do 1ºCEB, conforme os casos, será a pedra basilar 
sobre a qual os educadores e professores elaborarão o seu Plano de Intervenção, uma vez 
que será através destas opiniões que conhecerão algumas das capacidades do portador da 
síndrome e das suas reais competências. Deverão ser tidas em conta as situações de saúde 





disponibilidade para as aprendizagens. Os Conselhos de Turma poderão sempre solicitar 
condições especiais na realização de Provas de Aferição e/ou Provas Finais de ciclo, 
procedendo-se, anualmente, à consulta destas, aquando da sua publicação pelo Júri 
Nacional de Exames. 
Uma outra valência que não deverá ser descurada no acompanhamento das famílias 
é a das ajudas monetárias e a da ajuda e/ou acompanhamento psicológico, pois a aceitação 
da doença rara e o grande desgaste nas funções cuidadoras dos progenitores necessita de 
acompanhamento e suporte por parte da psicologia. A própria criança poderá precisar de 
ser escutada e deverá ter um espaço para partilhar os seus sentimentos (caso o queira 
fazer) em relação à sua integração no contexto educativo, consoante a severidade da SP.  
Outro aspeto que nos pareceu importante para a família em que se encontra o nosso 
aluno, foi o abono bonificado pois permitiu a esta família fazer frente a algumas 
dificuldades. No caso dos pais entrevistados, que não têm recebido ajudas monetárias, 
parece-nos importante agilizar o “documento portátil s2”30, bem como uma maior 
divulgação de informações sobre as deslocações em espaço europeu e a solicitação do 
Cartão Europeu de Seguro de Saúde, sob a alçada da Direção-Geral de Saúde para 
cidadãos nacionais. 
Concluímos que a intervenção junto dos portadores destas patologias, em parceria 
com os cuidados médicos de que necessitam, deverá ter e prever as intervenções dos 
docentes e/ou educadores da educação especial, do terapeuta ocupacional, do audiólogo, 
do psicomotricista (técnico superior de educação especial e reabilitação), do psicólogo, 
entre outras valências imprescindíveis para uma boa avaliação do aluno. Como diz o 
nosso provérbio “De pequenino se torce o pepino”, o que no caso duma criança com SP, 
quando mais precoce for a intervenção, mais cedo serão intervencionadas as suas 
dificuldades, trabalhando-as no sentido dum sucesso educativo inclusivo e de igualdade 
com os seus pares, como aconteceu ao nosso aluno. 
 
 
                                                 
 
30 http://mobilidade.dgs.pt/cidadaosnacionais/Paginas/default.aspx  
(destacamos que o cartão europeu de seguro de saúde se encontra previsto para situações de acesso 
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Relatório do Centro de Desenvolvimento da Criança 
 
 
































Entrevista escrita à educadora especializada, Dulce Paixão 
 
1.Quando teve o caso do FA, o que sabia sobre esta patologia rara? 
Sinceramente, desconhecia esta patologia no inicio da intervenção, mas logo senti 
necessidade de me informar sobre as suas principais características e formas de 
intervenção. 
Tendo conhecimento pelas pesquisas realizadas que era uma patologia hereditária, 
mas que esta seria  menos grave e por conseguinte  com um nível de inteligência normal, 
procurei assim, estimular as suas áreas fracas , ou seja menos desenvolvidas para a faixa 
etária em que se encontrava.  
 
2. Que medidas educativas foram necessárias implementar para tornar o FA com 
as competências dos seus pares? 
Preconizou-se o apoio pedagógico personalizado como medida educativa 
indispensável. Simultaneamente dei primazia ao acompanhamento /intervenção junto da 
família , fomentando a confiança destes, quer na situação de apoio domiciliário , quer 
depois na situação de integração no meio escolar. Todo este trabalho contribuiu para que 
o aluno conseguisse acompanhar o currículo igual aos seus pares.         
Na situação de integração no meio escolar foi fundamental o trabalho colaborativo 
junto dos docentes e auxiliares de ação educativa e alunos, informando e desvalorizando 
alguma apreensão advinda do aspeto físico do FA 
Na sala de aula o FA foi colocado próximo do professor e era autorizado a sair 
para comer sempre que sentia necessidade devido a ser portador da diabetes tipo 1. 
Nos primeiros anos de escolaridade frequentou somente a sala de aula curricular, 
por opção do encarregado de educação. 
Foi dispensado também de frequentar a expressão motora.  
Existiu também uma ligação com os serviços de saúde devido à diabetes que o FA 
apresentava, de forma a escola atuar em consonância com a administração da insulina 
receitada.  
Nos primeiros anos de intervenção precoce e de orientação no meio escolar, 
utilizou material adequado como lápis grossos para pintar e escrever devido aos seus 





3. Em que consistia o Apoio domiciliário? 
Este apoio consistiu fundamentalmente num trabalho junto da família que no 
inicio “escondia/ protegia ” o FA dos vizinhos e da escola, recusando  matriculá-lo na pré 
da escola de residência. Fizemos visitas à escola em diferentes dias e horas, de forma a 
familiarizar  o encarregado de educação e o FA com este espaço.  Depois de dois anos de 
intervenção no domicilio o encarregado de educação conseguiu matriculá-lo a tempo 
parcial, privando-o das horas de recreio com os amigos. 
No apoio domiciliário para além de trabalharmos a socialização, foi estimulado a 
nível da linguagem e da grafo motricidade.  
4. Como foi inscrito o aluno nos serviços da educação especial e como se 
processava essa referenciação, relativamente à atribuição de um diagnóstico?Quem 
atribuía o diagnóstico que temos no Gesdis? 
Este aluno foi enviado pelo centro de desenvolvimento  hospitalar, e o diagnóstico 
foi enviado pelo médico . 
5. Os apoios da família e da escola são, na sua opinião, suficientes para o aluno 
em questão ser estimulado e igualar os seus pares? 
Considero que a família foi muito importante e a escola também o foi, no entanto 
a medida educativa desenvolvida e implementada durante a intervenção precoce ,a 
integração e o seu percurso escolar, alicerçado num trabalho individualizado e 
diferenciado, dando –lhe um acompanhamento individual durante a realização das tarefas, 
devido ao seu poder de concentração ser muito curto, foram um suporte afetivo que 
fomentaram a autonomia e o sucesso escolar,  igualando-o aos seus pares.  
 
6. Já acompanhou mais algum caso com esta patologia no exercício da sua função 
docente ou tem conhecimento desta, noutro estabelecimento da RAM?? 
 












 Entrevista escrita à médica geneticista,  
 
Procedemos a uma entrevista escrita à Drª Ana Medeira, geneticista na 
Associação Diferenças e médica geneticista no Hospital Santa Maria, em 
Lisboa, para percebermos melhor a dimensão desta patologia e as implicações 
que esta anomalia genética poderá ter ao longo do desenvolvimento duma 
criança ou jovem. 
 
Ao longo dos anos, na consulta de genética, quantas vezes se deparou com o 
diagnóstico de Síndrome de Pfeiffer? 
 
Drª Ana Medeira: Que me lembre vi, ao todo, 2 casos de S. Pfeiffer tipo1 
quando trabalhava no Hospital de Santa Maria, já há vários anos. 
 
Como se poderá entender esta síndrome?  
 
Drª Ana Medeira: É uma situação que pertence a um grupo de doenças 
designadas como craniosinostoses, ou seja, em que há um encerramento 
prematuro de algumas suturas cranianas (os espaços entre os ossos por onde o 
crânio cresce). Por isto o crânio cresce de forma desarmoniosa conferindo um 
aspecto particular ao crânio e face, necessitando muitas vezes correcção 
cirúrgica para que o cérebro possa crescer normalmente sem ser comprimido.  
Também é comum haver dedos um pouco mais curtos (braquidactilia) e o 
polegar e o dedo grande do pé costumam ser grandes e com desvio. 
 
Estão associadas algumas comorbilidades a esta patologia? Por exemplo, 
défice cognitivo? 
 
Drª Ana Medeira: Não costuma dar défice cognitivo a não ser que haja 
complicações relacionadas com a compressão do cérebro ou hidrocefalia, o 
que pode acontecer sobretudo se não houver intervenção cirúrgica atempada. 
Em cerca de metade dos casos a criança pode ter défice auditivo o que deve 






O que é a Síndrome de Pfeiffer de tipo 1?  
 
Drª Ana Medeira: É uma doença genética causada por alteração (mutação) 
num de 2 genes (FGFR2 95% dos casos e FGFR1 5%dos casos). A 
transmissão genética é de tipo dominante o que significa que o doente tem 
50% de probabilidade de transmitir à descendência. Em termos de 
terapêutica/vigilância o principal é a correção cirúrgica e vigilância de défice 
auditivo. Como referi o défice cognitivo não é comum, a não ser que haja 
complicações ou secundário ao défice auditivo.  
 
Que papel poderá ter a consulta de Genética no acompanhamento destas 
crianças e jovens e das suas famílias? 
 
Drª Ana Medeira: Relativamente ao apoio da Consulta de Genética, nestes 
casos, é essencialmente fazer-se o diagnóstico, que nem sempre é facil, pois como 
referi as craniosinostoses são imensas e há muitos genes causadores de 
craniosinostoses para além dos FGFR.  
Temos que ter a suspeita clínica com base nos achados físicos e depois 
pedir o estudo genético adequado. Confirmado o diagnóstico faz-se o 
aconselhamento genético que engloba a explicação aos pais do que é a situação e 
porque aconteceu. Explicar riscos de recorrência para outros filhos do casal (risco 
baixo se nenhum dos pais tiver S Pfeiffer e risco de 50% se um dos pais tiver a 
mesma situação). Quando o doente chegar próximo da idade adulta, então teremos 
que fazer a explicação ao próprio e informar que tem uma probabilidade de 50% 
de ter filhos com a mesma situação. 
Atenção que há o Síndrome de Pfeiffer tipo2 e tipo 3 que são situações 













Entrevista à Delfina L. e ao Vasco C. 
(Pais da C.-portadora da Síndrome de Pfeiffer e nascida na RAM, em 2005)      
 
A C. é uma menina nascida em 2005, na Madeira e é portadora da Síndrome de 
Pfeiffer. 
 
Sabemos que a patologia da vossa filha é, além de rara, única na vossa família. 
Como reagiram quando souberam do diagnóstico da vossa filha? 
-Reagimos mal, muito mal! Nunca tínhamos ouvido falar da Síndrome de Pfeiffer! 
A nossa filha tem uma sobreposição dos três tipos. Não nos explicaram nada. 
Tivemos, inclusivamente, de efetuar os exames genéticos de confirmação por 
nossa conta, tendo acesso ao resultado do exame genético noutra unidade 
hospitalar e só passado um mês é que nos contactaram do hospital para 
comunicar o resultado, quando já tínhamos conhecimento da patologia! 
 Depois do nascimento, a C. ainda permaneceu nos Cuidados Intensivos 
Neonatais e eu tive alta-conta a mãe.  
Suspeitaram que seria Trissomia 21, depois não sabiam de que se tratava. Fomos 
sempre muito mal encaminhados e muito mal informados. Não tivemos qualquer 
encaminhamento e a informação sobre o problema foi praticamente nula, ou seja, 
fomos praticamente “abandonados” quando tínhamos uma bebé de 15 dias com 
uma doença rara e com problemas evidentes e graves que necessitariam de 
intervenções urgentes. Começámos, por nossa iniciativa, a procurar ajuda e 
acompanhamentos médicos. 
 
Atualmente o que é que mais interfere na vossa vida familiar, a síndrome ou os 
cuidados que esta patologia implica?  
Neste momento, e após termos procurado ajuda (à nossa custa porque o Hospital 
nunca encaminhou o caso da nossa filha para nenhum hospital nacional, nem 
estrangeiro) estamos mais conscientes da problemática e temos informação 
acerca das várias cirurgias que a C. fará. A nossa vida familiar pauta-se por 





outras consultas. Ela já realizou duas cirurgias: uma em Portugal e a outra em 
Paris. No Hospital Nekers, é seguida por causa da Síndrome de Pfeiffer. É um 
hospital que é um Centro de Referência para as Doenças Raras e onde somos 
sempre ajudados e atendidos nas consultas da especialidade. A C. Está a ser 
acompanhada por um especialista desta área, de referência a nível mundial e que 
nos dá todo o apoio e encaminha para as consultas e exames necessários. 
Encontramos outros pais e outras crianças com a mesma problemática. 
 
A vossa filha integrou o jardim de infância? Como correu a informação que 
tiveram de facultar à escola? Foram accionados os serviços da educação 
especial?  
Sim, a C. vai à escola e adora a escola. Corre bem e ela realiza as tarefas e 
brincadeiras com os seus colegas. Está inscrita na Educação Especial, tem 
Intervenção Precoce e iniciou acompanhamento psicológico e terapia 
ocupacional. 
 
Que apoio tiveram, como pais? Conhecem outras famílias que vivenciem esta 
problemática? 
Nenhum! Não tivemos apoio nenhum, apenas a primeira cirurgia da C. teve lugar 
no Hospital Santa Maria, em Lisboa e foi comparticipada; de resto vamos sempre 
às nossas custas e ainda temos de custear as viagens e a nossa estadia. A cirurgia 
em Paris custou 15.000,00€! Fora estadia e viagens e despesas de alimentação e 
medicamentos! 
 
Mas não existe um cartão válido para o espaço da União Europeia? 
Existe, mas não se aplicam estas situações. É para acidentes ou pequenas 
enfermidades quando nos encontramos em viagem! Este denomina-se 
“Documento portátil S2”,  foi pedido aquando da segunda cirurgia, ao qual só 
obtivemos resposta passados seis meses, cheia de incongruências e 
desconhecimento do caso, lamentavelmente... 
 
De que acompanhamentos médicos  necessita a vossa filha para conseguir levar 





A C. necessita do acompanhamento de várias especialidades médicas e isso 
implica que nos desloquemos a Lisboa para que seja vista pela pneumologia, pois 
utiliza máscara para respirar à noite. Qualquer problema respiratório tem de se 
atuar rapidamente. Agora já temos uma pediatra que é sensível às problemáticas 
da nossa filha, mas houve vezes em que tivemos que insistir para que medicassem 
a nossa filha, porque na opinião dos médicos de serviço não era (ainda) nada! 
Depois vamos a Paris, a algumas clínicas e também ao Hospital Necker, onde é 
vista por uma equipa multidisciplinar em que é avaliada a situação clínica da sua 
Síndrome de Pfeiffer. Tem de haver uma monitorização rigorosa. 
A C. é ainda seguida na oftalmologia pois apresenta uma exoftalmia e requer 
muitos, muitos cuidados. 
Fomos a Barcelona onde a nossa filha foi vista por um ortopedista especialista 
em má formações e microcirurgia pois apresenta anquiloses nos cotovelos e 
quisemos uma opinião, pois como não dobra os cotovelos, começou já a 
desenvolver recursos para levar brinquedos e/ou comida à boa. Quisemos ver que 
hipóteses de intervenção existiriam. O médico falou-nos de um cirurgia 
inovadora, em que existe enxerto do próprio paciente para ser colocado no 
cotovelo. Mas ainda estamos a pensar no assunto. 
Estivemos também em Coimbra, no hospital pediátrico, onde terá 
acompanhamento de várias especialidades, em especial ortopedia. No Porto, 
também foi vista por um especialista conceituado em cirurgia na mão, no entanto, 
o caso não é fácil.  
Além disso, ela começa a perceber a sua situação e os comentários de que é alvo, 
pelo que será um processo difícil de gerir a nível psicológico, quer para a criança, 














Entrevista à Encarregada de Educação do FA, L.V. 
 
1. A patologia (Síndrome de Pfeiffer) do vosso filho é, além de rara, única na 
vossa família. 
 -  sim, mas o pai do F. tem alguns primos que nasceram com a mesma síndrome, 
e também, os filhos dos primos já têm filhos com a mesma síndrome de Pfeiffer 
Como reagiram quando souberam do diagnóstico?  
- Na ocasião, fiquei triste porque não tinha conhecimento desta síndrome. 
Foram avisados antes do nascimento? Viu-se nas ecografias durante a gravidez?-
-Não 








• Medicina interna 
• Outro: ___ Qual?_________________________ 
 
3. O vosso filho ainda é seguido por algum destes especialistas? 
-Sim, pelo Neurocirurgião Dr. Gil Bebiano 
4. Atualmente o que é que mais interfere na vossa vida familiar, a síndrome 
de Pfeiffer ou os cuidados com a Diabetes? 
Neste momento o nosso filho apenas é seguido na medicina interna e efetua a 
administração da insulina de dia e à noite.  
Atualmente, durante o dia, ele utiliza o gabinete da psicóloga escolar (para maior 
privacidade) e à noite a mãe ajuda na administração (na perna). 
Na escola, em Machico (2º e 3º ciclos) o FA tinha sempre com ele um kit com o 





A consulta do Dr. Gil B. (neurocirurgia) tem sido adiada pelo hospital, pois ele 
não é considerado prioritário. 
 
5. Na entrada para a escola como correu a informação que tiveram de facultar à 
escola? (informação que tiveram de dar sobre a síndrome de Pfeiffer ) 
- Nas consultas de genética, avisaram-nos que já tinha que frequentar a pré-
escolar devido ao síndrome que deveria ter alguns problemas de atraso escolar. 
 
6.  Foram accionados os serviços da educação especial ? Se sim, porquê? 
Sim, porque o Fábio tinha algumas dificuldade na maneira de escrever(na mão 
direita)  
 
7. Que apoio financeiro tiveram, como pais de uma criança com uma doença 
rara? Conhecem outras famílias que vivenciem esta problemática? 
- E, também, o único apoio que o F. teve foi o abono bonificado e não conheço 
outra família que teve este problema. 
Por orientação da docente de educação especial do pré-escolar pedimos uma 
ajuda à segurança social (“Ajuda à terceira pessoa”), uma vez que o FA ainda é 
jovem e precisa de ajuda nessas tarefas de administração da insulina. É uma 
pequena ajuda que é muito importante,  
 
8. O aluno efectuou alguma cirurgia por causa da problemática craniofacial?  
-Não 
9. Tiveram de fazer-lhe exames genéticos (após o nascimento) para descobrir 
a Síndrome de Pfeiffer? Onde foram feitos? 
 -Não. Porque já foi encaminhado para consultas de genética que já tinham 
conhecimento que era uma síndrome que passava de geração em geração 
 
10. Conhecem alguma associação para esta doença rara? 
-Não 
11. Com que idade surgiu a Diabetes? 





12. O FA terá de efectuar a administração da insulina sempre da forma como o fez 
até agora? Não poderia ser candidato à chamada “bomba difusora de insulina”?  
Em principio terá de efectuar a administração da insulina sempre da forma como 
o fez até agora porque, na consulta com a Drª Margarida Ferreira, nunca nos 
informou nada acerca dessa bomba difusora de Insulina. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
